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Editoriale

SNE: abbiamo ricominciato,
ci siamo rimboccati le maniche, ma...

Purtroppo i tempi della burocrazia
stanno rallentando moltissimo de-
creti e delibere necessari alla piena
attuazione della Legge 167/2016 che
sanciva l'applicazione dello screening
neonatale esteso a tutte le Regioni,
con l'uniformita del numero delle ma-
lattie screenate. Atti previsti dalla nor-
mativa che ne sanciva anche i tempi.
Non solo non sono stati rispettati, ma
non sivedono nemmeno all'orizzonte.
E in ritardo la delibera necessaria
all'allargamento del pannello uffi-
ciale dello screening, ancora al palo
mentre nel frattempo molte Regioni
(per fortuna) hanno provveduto au-
tonomamente all'allargamento del
pannello ad altre malattie metabo-
liche, alle malattie lisosomiali e alla
SMA. In particolare é da sottolineare
I'impegno della Regione Puglia, che
si sta caratterizzando come Regione
leader nell'allargamento del pannello
regionale. E nelle cronache leggiamo

le ricadute positive, con neonati pre-
cocemente individuati e trattati con
le terapie adeguate che ne salvano
la vita e ne migliorano la qualita in
modo tangibile.

Ein ritardo il protocollo per la presa in
carico dei neonati affetti individuati
grazie allo SNE, un documento impor-
tante per il potenziamento dei Centri
sia di cura che di screening.

Nel frattempo i neonati che nascono
daffetti da una Malattia Metabolica
Ereditaria identificati attraverso lo
SNE sono sempre di piu. Si sta cre-
ando una nuova consapevolezza
nell'opinione pubblica che lo SNE é un
atto sanitario importante, che non lo
si deve temere. E la scienza procede
speditamente individuando sempre
pit nuove tecnologie e metodiche
diagnostiche. Ci si sta interrogando se
allo screening attuale sia possibile in
futuro appaiare anche uno screening
genetico.

Insomma, come sempre accade, la
realta corre piu veloce della politica,
ma, in questo caso stiamo parlando
della vita dei bambini: non possiamo
permetterci che quanto stabilito dal-
la Legge 167/2016 e quanto e stato
fatto finora da tutti gli stakeholders,
associazioni, famiglie, opinione pub-
blica, istituzioni sanitarie nazionali e
regionali, clinici, tecnici di laboratorio
e altri, debba essere bloccato e non
possa seguire la naturale evoluzione
che i tempi ci offrono e ci prospettano.
E uno svantaggio pesantissimo per
i nostri neonati, un'ingiustizia per le
difformita di trattamento tra regione
eregione.

Per non parlare poi della ricaduta di
una presa in carico incompleta, con
pochi clinici dedicati, in Centri cura
che chiudono per mancanza di per-
sonale.

E un periodo difficile questo, in cui le
carenze causate dalle ridotte risorse

ora in campo sfociano in una presa
in carico non adeguata per malattie
cosi complesse come le malattie rare
e le malattie metaboliche ereditarie
in particolare. Tempi difficili per tutti,
figuriamoci per chi ha una malattia
screenata alla nascita che necessita di
continui controlli e follow up. In que-
sto contesto é ancora pit doveroso
ringraziare i Centri cura e chi ci lavo-
ra, che malgrado tante difficolta rie-
scono comunque a sequire i pazienti.
Come associazione siamo molto pre-
occupati, e la preoccupazione la leg-
giamo anche nei volti delle famiglie e
dei pazienti adulti. Il nostro compito é
sempre piu quello di star loro vicino,
dare supporto e sostegno, oltre che
offrire progetti e servizi che altrimenti
non sarebbero disponibili, sia perché
non vengono loro offerti sia perché
spesso molto costosi.
Insomma, ci sono ottime notizie, ma,
oggi piti che mai, molto é stato fatto
ma molto rimane ancora da fare.
La Presidente di Aismme
Cristina Vallotto
La Vicepresidente di Aismme
Manuela Vaccarotto

e buone notizie

Approvato il 24 maggio il nuovo Piano
Nazionale Malattie rare 2023-2026

Il Governo stanzia 50 milioni di euro per i primi due anni

Presentato i primi giorni di maggio
dal Governo alle Regioni per le loro
valutazioni, il Piano nazionale per
le malattie rare 2023-2026 é stato
finalmente approvato il 24 maggio
da parte della Conferenza Stato Re-
gioni e Province Autonome dovran-
no recepire i documenti con propri
provvedimenti e dare attuazione,
entro 12 mesi dalla data di entrata in
vigore. Il Governo prevede uno stan-
ziamento di 25 min a valere sul Fon-
do sanitario nazionale per ciascuno
degli anni 2023 e 2024.

“Il Piano € uno strumento di pro-
grammazione e pianificazione cen-
trale nell'ambito delle malattie rare
- spiega Quotidianosanita.it - che
fornisce indicazioni per l'attuazione
e l'implementazione dei Livelli Es-
senziali di Assistenza (Lea). Lultimo
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approvato era il PNMR 2013-2016 e il
nuovo piano 2023-2026 rappresenta
una cornice comune degli obiettivi
istituzionali da implementare nel
prossimo triennio, delineando le
principali linee di azione delle aree
rilevanti nel campo delle malattie
rare”.

“Dopo un‘attesa che & durata anni
- commenta Manuela Vaccarotto,
vicepresidente di Aismme - ci augu-
riamo che ora tutto l'iter necessario
per l'applicazione del PNMR a livello
regionale sia rapido, che non incon-
tri scogli insormontabili come quelli
che si sono presentati per l'appro-
vazione del nomenclatore tariffario.
| malati rari non possono perdere
tempo, risorse e quindi qualita della
vita”.

Il documento di oltre 40 pagine e

suddiviso in capitoli, che trattano
in modo analitico di Prevenzione
Primaria; Diagnosi; Percorsi assisten-
ziali; Trattamenti farmacologici; Trat-
tamenti non farmacologici, Ricerca;
Formazione; Informazione, Registri
e monitoraggio della Rete nazionale
delle malattie rare.

Per ogni azione sono previsti Obiet-
tivi; Azioni; Strumenti e Indicatori
per valutare i risultati.

Il Piano é stato elaborato dal grup-
po di lavoro insediato nel 2019, e ha
visto il contributo in qualita di com-
ponenti ed esperti del Ministero del-
la Salute, dele Regioni/PPAA Lazio,
Lombardia, Puglia e Veneto, dell’lsti-
tuto Superiore di Sanita, del Centro
Nazionale Malattie Rare, del Dipar-
timento del Farmaco dell'lstituto
Superiore di Sanita, di AGeNaS, AIFA,

CONFERENZA DELLE REGIONI
E DELLE PROVINCE AUTONGME

Ospedale Pediatrico Bambino Gesu,
Comitato EMA, Reti di Riferimento
Europeo (ReCONNET, BOND, Meta-
bERN), Stabilimento Chimico Farma-
ceutico Militare, UNIAMO F.I.M.R. e
Fondazione Telethon. Si ringraziano,
infine i componenti del Comitato
Nazionale Malattie Rare (CoONaMR).

Marcello Gemmato, farmacista, é il
Sottosegretario di Stato alla Salute con
delega alle Malattie rare

nella tua dichiarazione dei redditi!
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Aprile 2023: aggiornati i nuovi LEA

Aumenta il numero delle prestazioni sanitarie garantite,
inserite 110 malattie rare e nuovi dispositivi medici tecnologici

Chiuso I'accordo con le Regioni, e stato finalmente approvato Il Decreto Tariffe, contenente il nomenclatore tariffario legato ai Livelli Essenziali di Assistenza (LEA),
che prevedono le prestazioni sanitarie che tutte le Regioni sono tenute a garantire, gratuitamente o dietro il pagamento di un ticket, ai loro cittadini.
Ora dovranno essere date indicazioni sulle coperture economiche e andranno riviste, da qui a fine anno, le tariffe delle prestazioni.

“C'¢ un tavolo di monitoraggio del
Mef, che lavorera da qui a fine anno
per trovare eventuali ulteriori risorse
che dovessero essere necessarie, ol-
tre ai 400 milioni gia disponibili - ha
spiegato il ministro Orazio Schillaci
- Ora vediamo se introdurre nuove
prestazioni, la medicina € in continua
evoluzione, si aspettava questa nor-
ma da 6 anni, cioe troppo tempo”. Un
traguardo atteso dal 2017 e il cui man-
cato raggiungimento é stato piu volte
addotto come una limitazione per
altri importanti provvedimenti come
I'aggiornamento del panel dello Scre-
ening Neonatale esteso.

“Osservatorio Malattie Rare accoglie
con soddisfazione la notizia dellap-
provazione del decreto - ha com-
mentato llaria Ciancaleoni Bartoli,
Direttore di Osservatorio Malattie
Rare (OMaR)., un atto che contribuira
a portare la sanita sempre piu nella
direzione di una maggiore equita tra
le Regioni, garantendo ai cittadini le
prestazioni e gli ausili di cui effettiva-
mente hanno bisogno. Ci congratulia-

mo con il Ministro della Salute, Orazio
Schillaci, per aver ottenuto in poco pil
di 6 mesi dall'insediamento, questo ri-
sultato, sempre sfuggito in passato. Il
decreto, pil volte sollecitato da tutto
il mondo delle malattie rare, consenti-
ra di aggiornare i vecchi tariffari, fermi
al 1996 per la specialistica e al 1999
per la protesica, e contribuira a ridurre
le differenze regionali nell'erogazione
delle prestazioni e di quanto in esso
contenuto. E fondamentale inoltre,
che il nomenclatore della specialisti-
ca includa prestazioni tecnologica-
mente molto avanzate, anche nuove,
e ne elimini alcune ormai totalmente
sorpassate”.

Le novita per

la specialistica
ambulatoriale

Entrano nei Lea tutte le prestazioni
di Pma, procreazione medicalmente
assistita. Inoltre viene rivisto I'elenco
delle prestazioni di genetica legate
alla diagnosi e alla cura di una lunga
serie di malattie. Infine, vengono pas-

sate l'adroterapia contro il cancro e
la radioterapia stereotassica e anche
una tecnologia recente come l'ente-
roscopia con microcamera ingeribile,
che rende meno invasivi gli esami del
tratto gastro intestinale.

Riconosciute nuove
malattie rare

Vengono inserite 110 nuove malattie
rare, come la sarcoidosi, la sclerosi
sistemica progressiva, la miastenia
grave, le sindromi da neoplasie en-
docrine multiple, gli iperinsulinismi
congeniti, le malattie perossisomiali,
le sindromi da deficit congenito di
creatina, le piastrinopatie autoimmu-
ni primarie croniche.

Protesi moderne

Si potranno prescrivere ausili infor-
matici e di comunicazione, come i
comunicatori oculari e le tastiere per
persone con gravissime disabilita,
gli apparecchi acustici a tecnologia
digitale, le attrezzature domotiche,
nonché barelle adattate per la doccia,

scooter a quattro ruote, carrozzine
con sistema di verticalizzazioni o per
grandi e complesse disabilita, solleva-
tori fissi e per vasca da bagno e cosi
via. Saranno passati anche gli arti ar-
tificiali a tecnologia avanzata.

Crescono le malattie
considerate croniche

Sei nuove patologie croniche diventa-
no esenti: la sindrome da talidomide,
l'osteomielite cronica, le patologie
renali croniche, il rene policistico au-
tosomico dominante, I'endometriosi
negli stadi clinici “moderato” e “gra-
ve”, la broncopneumopatia cronico
ostruttiva negli stadi clinici “modera-
to”, “grave” e “molto grave”. Diventano
croniche, da rare che erano considera-
te, la celiachia, la sindrome di Down, la
sindrome di Klinefelter, le connettiviti
indifferenziate.

Gli screening neonatali
Agli altri screening gia previsti si ag-
giungono quelli per la sordita e la ca-
taratta congenita.

Sperimentazione clinica:
I'lItalia entra nel nuovo
sistema europeo

Piu ricerca, maggiore velocita

Partecipare a una sperimentazione
€ un‘opportunita per chi ha una ma-
lattia grave e non riesce a ottenere
benefici con tutte le terapie dispo-
nibili gia approvate. Un‘opportunita
che i pazienti italiani rischiavano di
perdere per motivi burocratici. Fino a
ogdgi, infatti, I'ltalia non si era ancora
adeguata al Regolamento europeo
emanato ben nove annifa e, se non si
fosse provveduto in extremis, avrem-
mo perso il treno: i malati (e i ricerca-
tori) europei sarebbero rimasti taglia-
ti fuori. Dopo lunghi ritardi, pero, ce
I'abbiamo fatta: grazie ai quattro de-
creti firmati dal ministro della Salute
Orazio Schillaci il 30 gennaio 2023 il

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

nostro Paese si & finalmente adegua-
to alla normativa comunitaria.

Sono circa 40mila i cittadini italiani
che ogni anno, partecipando agli
studi clinici, possono beneficiare di
trattamenti innovativi con grande
anticipo, anche anni, rispetto alla
loro disponibilita. E, quindi, avere
maggiori possibilita di guarigione,
ottenendo miglioramenti anche in
termini di qualita di vita. Ma il rischio
era quello di retare esclusi dalla
grande ricerca europea. Da gennaio
a ottobre 2022, sono state presenta-
te 428 domande di avvio di studi (cli-
nical trial application), di cui solo 87
hanno coinvolto l'ltalia rispetto alle

142 della Francia, 132 della Spagna e
116 della Germania. In assenza dell’a-
deguamento normativo, sarebbero
stati persi circa 300 studi rispetto ai
672 del 2019, con gravi conseguenze
per i pazienti e per il Paese. | decreti
del Ministro Schillaci hanno scongiu-
rato un danno serissimo a quei 40mila
pazienti italiani che trovano un be-
neficio dal trattamento precoce con
farmaci e strategie innovative, oltre
a portare vantaggio nella formazione
di professionisti di altissimo livello e
risparmi per il servizio sanitario nazio-
nale grazie ai risultati della ricerca nel
combattere le malattie.

Cosa cambia

Tutte le sperimentazioni devono esse-
re sottomesse secondo i nuovi stan-
dard stabiliti dal Regolamento euro-
peo 536 del 2014, che ha armonizzato
il processo di valutazione e autorizza-
zione di uno studio clinico condotto in
piu Stati membiri. Il Clinical Trial Infor-

mation System (CTIS) diventa il punto
di accesso unico per la presentazione,
I'autorizzazione e la supervisione delle
domande di sperimentazione clinica
nell'Unione Europea. In precedenza,
gli sponsor dovevano presentare le
domande separatamente alle autorita
nazionali competenti e ai comitati etici
di ciascun Paese per ottenere I'appro-
vazione regolatoria. Un quadro regola-
torio identico in ciascun Stato membro
garantisce la conduzione degli studi
clinici in una modalita univoca, con
tempistiche definite e certe. Inoltre,
rende piu facile e veloce I'arruolamen-
to dei pazienti e la chiusura degli studi.
Sempre per semplificare e abbreviare
i tempi (ancor pill preziosi per i malati
in stadio avanzato, che sperano in una
nuova cura sperimentale non aven-
do pil altre opzioni efficaci) I'ltalia si
€ adeguata riducendo a 40 i Comitati
etici territoriali (erano oltre 90), garan-
tendo l'indipendenza degli studi e I'as-
senza di conflitti di interesse.

nella tua dichiarazione dei redditi!
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Quaderno SNE - Prospettive di estensione del panel

Redatta la seconda edizione del
“Quaderno SNE - Prospettive di
estensione del panel’ a cura di OMaR
- Osservatorio Malattie Rare con il
patrocinio di Fondazione Telethon.

Ne ha dato notizia Omar lo scorso 15
febbraio, che spiega che é stata re-
datta sia tenendo conto del dettato
della normativa italiana, che impone
di aggiornare la lista delle “malattie

OMAR

QUADERNO SNE 2023

PROSPETTIVE DI ESTENSIONE DEL PANEL

Sintesi degli esiti dei tavoli di lavoro:
un documento ‘open’

wh

metaboliche ereditarie, malattie neu-
romuscolari genetiche, malattie liso-
somiali e immunodeficienze severe
congenite’, sia allargando lo sguardo
a cio che nei fatti avviene sia in Italia
che nel resto del mondo. Tale amplia-
mento di visione ha portato anche
all'analisi di una malattia endocrino-
logica, la sindrome adrenogenitale, e
delle due piu diffuse emoglobinopa-
tie, la talassemia e la drepanocitosi,
nota anche come anemia falciforme.
In totale sono state analizzate 35 pa-
tologie alla luce dei requisiti minimi
stabiliti nel 1968 dai Criteri di Wilson
e Jungner, ma anche guardando, in
aggiunta, alle specifiche esperienze
esistenti in Italia e nel mondo.

Allafine del 2020 erano 7 le patologie
che, rispettando i criteri riconosciuti
dalla comunita scientifica, potevano
aspirare ad essere inserite nella lista

nazionale (panel) di quelle ricercate
alla nascita attraverso lo screening
neonatale. In attesa di un aggiorna-
mento del panel - che doveva essere
fatto dal Ministero della Salute entro
il giugno 2021 - grazie ai progressi
della medicina il numero di malattie
per le quali oggi si potrebbe interve-
nire precocemente é salito a 10, con
I'aggiunta di tre patologie che oggi
hanno un test valido e una terapia
efficace. Oltre alle malattie di Fabry,
Gaucher, Pompe, mucopolisaccari-
dosi di tipo | (MPS 1), atrofia muscola-
re spinale (SMA), immunodeficienza
ADA-SCID e adrenoleucodistrofia
X-linked (X-ALD), che gia nel 2020
avevano tutte le carte in regola, ne
entrano altre tre: 'immunodeficienza
PNP-SCID, le altre immunodeficien-
ze rilevabili con test TREC/KREC e la
sindrome adrenogenitale.

A Genova il convegno “SNE: i traguardi raggiunti,

i nodi irrisolti e le opportunita del prossimo futuro”

Pession: “Meno Centri ma piu personale formato,
lo SNE & un investimento e non un costo”

La necessita di aggiornare il panel
delle patologie screenate e le critici-
ta nella presa in carico dei pazienti
sono stati al centro del convegno che
si @ svolto a Genova il 28 febbraio in
occasione della Giornata Mondiale
delle Malattie rare. Presenti clinici,
associazioni di pazienti e rappresen-
tanti istituzionali come l'onorevole
Marcello Gemmato, sottosegretario
di Stato alla Salute con delega alle
Malattie Rare; Lisa Noja, consigliera
del Comune di Milano, gia deputata
della XVIII Legislatura; e l'onorevole
Simona Loizzo, Commissione XII “Af-
fari Sociali, Camera dei Deputati.

“Serve un cambio di approccio, per
considerare le attivita di screening
come un investimento e non come
costo, perché permettono non solo
di diagnosticare le malattie ma an-
che di attivare per tempo i giusti trat-
tamenti, evitando ospedalizzazioni,
visite e altri costi per il Servizio Sani-
tario Nazionale - ha spiegato Andrea
Pession, direttore dell'Unita Opera-
tiva di Pediatria dell”IRCSS Azienda
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Ospedaliero-Universitaria di Bologna
e presidente della SIMMESN. Siamo
fiduciosi nell'arrivo dei decreti di al-
largamento del panel, cosi che si pos-
sa dare questa opportunita anche a
bimbi affetti da ulteriori malattie.
Ma poi bisognera essere solerti con
un costante aggiornamento, perché
ci sono altre malattie che grazie al
progresso scientifico arriveranno
presto ad avere le carte in regola
per lo screening, come ad esempio
la ASMD, prima nota come malattia
di Niemann-Pick, la leucodistrofia
metacromatica, il deficit di AADC e
diverse altre forme di mucopolisac-
caridosi”.

Guardando a un futuro in cui saran-
no sempre pil le malattie rare ricer-
cate e individuate grazie allo scree-
ning neonatale, bisogna anche pen-
sare all'impatto di questo sul Servizio
sanitario nazionale e andare quindi
verso percorsi piu efficienti, cosi da
avere un uso ottimale delle risorse.
“Per migliorare il sistema non basta
aumentare le malattie ricercate - ha

puntualizzato il professore - Servono
meno centri ma piu attrezzati e con
personale formato, anche favorendo
gli accordi interregionali, e standard
di qualita sempre piu alti”.

“La legge 167 & un fiore all'occhiello
del nostro Paese e di passi avanti in
guesti anni ne sono stati fatti tanti,
ma si puo e si deve ancora migliora-
re - ha affermato Giancarlo la Marca,
direttore del Laboratorio Screening
Neonatale Allargato dell’Azienda
Ospedaliero Universitaria Meyer di
Firenze - | laboratori sono passati dai
30 inizialia 15, coprendo mediamen-
te un bacino di 25.000 nati ciascuno.
La copertura ottimale sarebbe pero
di 60.000 neonati, e dunque si pud
efficientare ancora. | fondi ci sono,
ma anche in vista di un allargamento
e della probabile necessita di dotar-
si di nuove tecnologie e personale
formato bisogna efficientare al mas-
simo e far si che i finanziamenti pre-
visti nei LEA arrivino effettivamente
alle strutture che si occupano del
percorso screening. Ad oggi questi

W

Andrea Pession, direttore dell’Unita
Operativa di Pediatria dell”IRCSS
Azienda Ospedaliero-Universitaria di
Bologna e presidente della SIMMESN

finanziamenti arrivano alle Regioniin
un fondo indistinto e non vincolato
allo scopo: sarebbe opportuno, per
il futuro, identificare un meccanismo
che garantisca la specifica destina-
zione dei fondi al percorso di scre-
ening neonatale. Si tratta di un pre-
supposto importante e necessario
per garantire un livello di screening
qualitativamente soddisfacente, con
personale dedicato, e un servizio uni-
forme su tutto il territorio, tanto piu
in vista di un prossimo allargamento
del panel”. (fonte: Il secolo XIX)

nella tua dichiarazione dei redditi!
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Urgente inserire le Lisosomiali nello SNE

Veneto e Toscana esempio virtuoso

Presentato il Report di AstraRicer-
che che raccoglie le esperienze di
Veneto e Toscana e fa emergere
I'urgenza di allargare lo screening
neonatale esteso anche alle malat-
tie da accumulo lisosomiale

In queste due regioni sono stati ef-
fettuati 400mila screening neonatali
anche per le malattie da accumulo
lisosomiale. Secondo gli esperti, la
casistica piu ampia in Europa. Si &
visto cosi che c’@ un neonato affetto
ogni 4 mila nati: per questi bambini
e stato possibile iniziare un percor-
so terapeutico complesso si, ma
efficace proprio perché precoce.
Dunque, perché non estendere la
‘best practice’ di queste due regioni
al resto d'ltalia tanto piu che la leg-
ge dibilancio 2019 stabilisce I'inseri-
mento di 10 patologie metaboliche,
tra cui anche le malattie da accumu-
lo lisosomiale? Ne hanno discusso
clinici e associazioni di pazienti nel
corso nell'ambito della seconda
edizione di ‘Raro chi trova, iniziati-
va promossa da Takeda lItalia con il
patrocinio di SIP (Societa Italiana di
Pediatria), AlG (Associazione ltalia-
na Gaucher), AIMPS (Associazione
italiana Mucopolisaccaridosi), AIAF
(Associazione Italiana Anderson-
Fabry) e Cometa ASMME (Associa-
zione Studio Malattie Metaboliche
Ereditarie).
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Insieme sulle tracce delle malattie di Fabry, Gaucher

e sindrome di Hunter

Il report di AstraRicerche
Il Report ha raccolto dati, esperien-
ze e testimonianze di clinici, societa
scientifiche e associazioni dei pa-
zienti sul valore e |'utilita dello scre-
ening neonatale esteso (SNE) per le
malattie da accumulo lisosomiale,
analizzando i risultati dei progetti
pilota portati avanti dalle Regioni
Toscana e Veneto, che sono diven-
tati paradigma di “best practice” in
questa area.

Le evidenze parlano chiaro sui mo-
tivi per cui e necessario includere
nello SNE le malattie da accumulo
lisosomiale. Tra queste la frequen-
za di casi positivi riscontrata sugli
oltre 400.000 test effettuati nei
progetti pilota in queste regioni e
la sostenibilita economica, qualche

decina di euro a neonato.

“Lo screening neonatale esteso ha
un relativo basso costo, qualche
decina di euro a neonato, l'inseri-
mento delle patologie da accumu-
lo lisosomiale non cambierebbe
le cose - risponde Alberto Burlina,
direttore UOC di Malattie Metabo-
liche Ereditarie, Azienda Ospeda-
liera Universitaria di Padova - Non
c'’® un motivo per non inserire le
malattie lisosomiali nello screening
neonatale esteso: la strumentazio-
ne e il personale sono gli stessi,
anche se serve l'expertise specifico,
nulla cambia per il paziente, nulla
cambia per il Centro nascite né per
il trasporto del materiale organico
e per il laboratorio. Non sono certo
poche malattie a cambiare i costi,

Veneto, non solo
Lisosomiali

“Nel 2015 la Regione Veneto - ri-
corda Burlina - ha deliberato una
legge per l'inizio dello screening
neonatale esteso per queste
quattro patologie. Ad oggi nel
Triveneto abbiamo screenato piu
di 250mila neonati. Si tratta della
casistica pit importante d'Euro-
pa. Quello che colpisce dai dati
emersi & la frequenza dei casi con
1 neonato affetto ogni 4mila nati.
Da qui, I'importanza dello scree-
ning per arrivare precocemente
alla diagnosi. Questi neonati ri-
conosciuti hanno potuto iniziare
un percorso terapeutico com-
plesso, basato sia sull'infusione
dell'enzima mancante sia, in al-
cuni casi, l'utilizzo del trapianto
del midollo osseo con risultati
che direi stupefacenti rispetto
alla gravita della patologia”.

Per quanto riguarda la mucopo-
lisaccaridosi di tipo primo “siamo
riusciti a sottoporre a trapianto
entro i primi 6 mesi di vita alcuni
pazienti che ora sono totalmente
normali - assicura l'esperto -. In
merito alla malattia di Pompe,
che dava una gravissima cardio-
miopatia che portava a morte,
nessuno dei pazienti diagno-
sticati con screening neonatale
e deceduto. Tutti vivono. Sono
risultati che fanno riflettere per-
ché questo screening é limitato a
poche aree geografiche”.

visto che attualmente abbiamo
uno screening per 50 malattie. Ser-
vono pochi Centri selezionati, che
abbiano un bacino di nati di alme-
no 60.000 all'anno. Per le malattie
genetiche la parola chiave non e
semplicemente diagnosi ma pre-
venzione”.
Il Report e stato portato all'atten-
zione delle Istituzioni con l'obietti-
vo di sensibilizzarle ad accelerare
I'estensione del panel dello scree-
ning neonatale esteso.

(da Repubblica.it)

nella tua dichiarazione dei redditi!
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Screening neonatale: aggiornamento del panel
Interrogazione dell'Onorevole Malavasi

Presentata nei primi giorni di mar-
zo dall'On. llenia Malavasi un’in-
terrogazione parlamentare al Mi-
nistro della Salute Orazio Schillaci
in merito all’aggiornamento della
lista di patologie da ricercare alla
nascita cui il Ministero della Salute
avrebbe dovuto provvedere entro
giugno 2021.

In assenza di un decreto di aggior-

namento del panel nazionale, tante
Regioni, 16 su 20 si sono mosse in
maniera autonoma aggiungendo
stabilmente altre patologie al pro-
prio panel, generando cosi impor-
tanti differenze regionali: la Puglia
(10 patologie in piu), I'Abruzzo (7),
il Veneto, il Friuli Venezia Giulia e la
Toscana (5), il Trentino (4), la Lom-
bardia e la Liguria (2), il Piemonte,

la Valle d’Aosta, I'Emilia Romagna,
il Lazio, la Campania e la Sicilia (1).
Numerosi i progetti pilota “spe-
rimentali” e a scadenza in fase di
avvio: in Lombardia (7), Toscana (2),
Marche, Campania e Basilicata (1).
Nessun progetto attivo, né di pros-
sima partenza, in Umbria, Molise,
Calabria e Sardegna.

Questa la risposta del Sottosegretario Gemmato

Il Gruppo di Lavoro ha identificato
una prima lista di malattie candidabi-
li all'aggiornamento: Atrofia musco-
lare spinale (SMA); Mucopolisaccari-
dosi tipo 1 (MPS I); Immunodeficien-
ze combinate gravi (SCID); Deficit di
adenosina deaminasi (ADASCID);
Deficit di purina nucleoside fosforila-
si (PNP-SCID); Adrenoleucodistrofia
X-linked (XALD); Iperplasia surrena-
lica congenita (SAG) Sindrome Adre-
nogenitale; malattia di Pompe; ma-
lattia di Fabry (X-linked); malattia di
Gaucher. Nel mese di giugno 2021, il
Gruppo di Lavoro-SNE ha espresso la
Raccomandazione nazionale per l'e-
stensione dello screening neonatale
alla diagnosi precoce della malattia
neuromuscolare genetica Atrofia
Muscolare Spinale-SMA, formulata

sulla base delle valutazioni contenu-
te nel Report di «Health technology
Assessment» per lo screening neona-
tale della predetta malattia, realizza-
to da Age.na.s

Nel rispetto delle modifiche alla leg-
ge n. 167 del 2016 introdotte dalla
legge 30 dicembre 2021, n. 234, che
ha disposto I'eliminazione della valu-
tazione HTA, il Gruppo di Lavoro-SNE
si @ impegnato nella ridefinizione
della «cornice metodologica» adot-
tando un percorso metodologico ba-
sato su processo di «SWOT analysis
e Multicriteria Decision Analysis
(MCDA)», coordinato da Age.na.s.
Attualmente, il Gruppo di Lavoro-
SNE ha concluso i lavori relativi alle
valutazioni delle malattie identifica-
te ai fini dell'aggiornamento del pa-

nel SNE (Mucopolisaccaridosi tipo 1,
Immunodeficienze combinate gra-
vi, Deficit di adenosina deaminasi e
Deficit di purina nucleoside fosfori-
lasi, Adrenoleucodistrofia X-linked,
Iperplasia surrenalica congenita,
malattia di Pompe, malattia di Fabry
X-linked e malattia di Gaucher). Sul-
la base delle predette valutazioni, il
Gruppo ha proceduto alla definizio-
ne dei giudizi relativi all'inserimento
dello screening di ciascuna malattia
succitata nel panel SNE.

Il Gruppo ha predisposto il Docu-
mento «Protocollo operativo per la
gestione degli screening neonatali
delle malattie metaboliche eredi-
tarie», nel quale sono indicate le
modalita di presa in carico del pa-
ziente positivo allo screening neo-

natale e di accesso alle terapie.
Inoltre, in considerazione della rac-
comandazione di estensione dello
screening neonatale alla SMA for-
mulata dal Gruppo, é stato predi-
sposto il Protocollo operativo per la
presa in carico dei neonati positivi
allo screening per tale malattia.

E in corso liter istituzionale finaliz-
zato all'approvazione dei predetti
Protocolli che, acquisiti i pareri fa-
vorevoli delle Societa scientifiche
nazionali competenti in materia
e dell'lstituto superiore di sanita,
saranno trasmessi alla Conferenza
permanente per i rapporti tra lo
Stato, le regioni e le province au-
tonome di Trento e di Bolzano, ai
sensi dell’articolo 4, comma 1, della
legge n. 167 del 2016.

Riconoscimento dei diritti dei pazienti senza diagnosi
Proposta una Carta in 10 punti

Presentata il 28 aprile scorso, in oc-
casione della Giornata Mondiale dei
Malati Senza Diagnosi 2023, la “Car-
ta dei Malati Rari Senza Diagnosi’,
un decalogo proposto da Fondazio-
ne Hopen Onlus, Ospedale Pediatri-
co Bambino Gesu, Orphanet-ltalia
e Osservatorio Malattie Rare sui di-
ritti dei pazienti rari senza diagnosi
e sugli impegni richiesti ai decisori
politici e alla societa tutta affinché
siano resi concretamente esigibili.
Obiettivo, arrivare all'adozione di un
codice univoco di riconoscimento
per i pazienti senza diagnosi e il ri-
ferimento ai Livelli Essenziali di As-
sistenza (LEA).

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

Sono oltre 100 mila persone solo in
Italia che hanno problemi ad acce-
dere a un percorso di presa in carico,
di cura e di supporto sociale e psico-
logico. Le ragioni della mancata dia-
gnosi o dell'eccessivo ritardo, con
conseguenze negative sul paziente
e sui familiari, possono essere mol-
teplici. Prima tra tutte la rarita della
condizione: circa 1'85% delle malat-
tie rare sono ultra-rare, con frequen-
ze inferiori a un caso per milione di
persone, e per questo pit difficili da
diagnosticare. “Non vuol dire perd
che ci si debba arrendere di fronte
alla difficolta - - sottolinea Bruno
Dallapiccola, Direttore Scientifico

Emerito IRCCS Ospedale Pediatrico
Bambino Gesu - perché oggi ab-
biamo degli importanti strumenti
per arrivare, invece, a identificare la
patologia grazie al lavoro del labo-
ratorio di genetica: uno dei pit im-
portanti & l'analisi dell'esoma (Wide
Exome Sequencing) che ¢é in grado
diidentificare il gene-malattia in cir-
ca il 60% dei casi”.

“E da tempo che insieme alla Fon-
dazione Hopen avanziamo la ri-
chiesta di creazione di percorsi
sanitari e sociali rivolti a indirizzare
tempestivamente i malati rari sen-
za diagnosi, identificati da un co-
dice univoco (ORPHAcode 616874:
‘malattie senza diagnosi dopo in-
dagini approfondite’), verso pro-

grammi incentrati su valutazioni
cliniche accurate, avanzate analisi
strumentali e di laboratorio e con-
sultazioni multidisciplinari di alta
specializzazione - afferma France-
sco Macchia, Vicedirettore OMaR
Osservatorio Malattie Rare — Questi
percorsi dedicati devono essere
integrati nel contesto di collabo-
razioni nazionali e internazionali
al fine di valorizzare le competen-
ze e ottimizzare I'uso delle risorse
disponibili, con l'obiettivo ultimo
di facilitare e guidare i pazienti e le
loro famiglie nell'accesso alle op-
portunita esistenti”.

La “Carta dei Malati Rari Senza Dia-
gnosi” proposti da Fondazione
Hopen Onlus, Ospedale Pediatrico

nella tua dichiarazione dei redditi!
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Leucodistrofia metacromatica: da marzo in Toscana
il primo progetto italiano di screening neonatale
Grazie al contributo dall’Associazione Voa Voa Amici di Sofia

E ufficialmente partito il 13 marzo
2023 in Toscana il progetto pilo-
ta per la diagnosi precoce della
Leucodistrofia Metacromatica
(MLD), patologia metabolica rara
neurodegenerativa che colpisce
un bambino su 50.000, un dato
sottostimato che potra essere ri-
veduto proprio grazie alla speri-
mentazione in corso.

Per i prossimi 3 anni, oltre agli
screening di routine, i 75.000
nuovi nati della regione avranno
diritto gratuitamente anche al
test che permette la diagnosi pre-
coce della terribile patologia.

Il progetto pilota & stato forte-
mente voluto e finanziato dall’As-
sociazione Voa Voa Amici di Sofia
Aps fondata nel 2013 da Caterina
e Guido De Barros i genitori di
Sofia, scomparsa il 30 dicembre
del 2017 ad otto anni a causa del-
I'MLD.

L'associazione e la prima non-
profit in Italia ad aver intrapreso
una raccolta fondi pubblica per il
finanziamento di una sperimen-
tazione di screening neonatale di
interesse sanitario regionale. Ha
donato i 300 mila euro necessari

al suo avvio, cui si sono aggiunti
150 mila euro erogati dalla Fon-
dazione Mayer.

Oltre al sostegno economico, per
i prossimi tre anni Voa Voa s'im-
pegna ad affiancare I'Ospedale
pediatrico fiorentino e la rete dei
punti nascita toscani, promuo-
vendo progetti e campagne di
sensibilizzazione rivolte ai futuri
genitori sull'importanza di aderi-
re al progetto esprimendo il pro-
prio consenso al test di screening
per la MLD. Infatti, non essendo
ancora obbligatorio, & essenziale
che dopo il parto tutti i neo-geni-
tori firmino il consenso informato
necessario per partecipare alla
sperimentazione.

“Inutile dire cosa significa I'avvio
di questo progetto per me e per
mia moglie - & il commento di
Guido De Barros — consolazione,
resilienza, speranza. La sensazio-
ne che la nostra adorata bambina
non sia morta invano e che, grazie
al suo sacrificio e a quello di molti
bambini in Italia, d'ora in poi non
ci saranno piu persone malate, ma
solo curate. Fino ad oggi, senza
lo screening neonatale, ad avere

Bambino Gesu, Orphanet-ltalia e

OMaR:

1. La salute e un diritto fonda-
mentale di ogni persona;

2. Nessuna persona malata deve
essere lasciata indietro;

3. Al malato senza diagnosi,
affetto da una malattia ultra-
rara 0 non conosciuta, deve
essere assegnato un codice di
riconoscimento;

4. Tutte le persone malate han-
no il diritto ad avere una dia-
gnosi;

5. 1l malato senza diagnosi e la
sua famiglia hanno diritto a
ricevere il miglior approfondi-
mento clinico, strumentale e
di laboratorio;

6. Il malato raro senza diagnosi
ha diritto a usufruire della mo-
bilita sanitaria transfrontaliera;

7. 1l malato raro senza diagnosi
e la sua famiglia hanno dirit-
to alla migliore relazione con
il medico, I'accesso ai migliori
trattamenti sperimentali e al
supporto sociale;

8. Il malato raro senza diagnosi
e la sua famiglia hanno diritto
di partecipare alle attivita di
ricerca e cura;

9. Il malato raro senza diagnosi
e la sua famiglia hanno diritto
al sostegno psicologico e spi-
rituale;

10. Devono essere utilizzati tutti
i canali di informazione per
aumentare la consapevolezza
dell’esistenza del malato sen-
za diagnosi, devono essere
promosse le attivita di rete e
il confronto e l'incontro tra i
malati senza diagnosi.

avuto accesso alla cura sono stati
solo i fratelli minori di bambini gia
malati, dunque condannati ad una
lunga e dolorosa agonia, attraver-
so i quali una famiglia come la no-
stra, ossia priva di qualsivoglia so-
spetto diagnostico, ha potuto sco-
prire di essere portatrice di MLD e
praticare la diagnosi prenatale sul
figlio minore. D'ora innanzi, il sa-
crificio del fratello maggiore non
esistera piu ed entrambi potranno
essere salvati e condurre una vita
normale. Non esiste dolore piu
grande, posso garantirlo, di quello
che abbiamo provato noi genitori
il giorno in cui abbiamo scoper-
to che Sofia era malata, abbiamo
chiamato l'ospedale San Raffaele
perché le venisse somministrata
l'unica cura esistente, e ci siamo
sentiti rispondere che per lei era
troppo tardi, che Sofia sarebbe
morta in pochi anni, perché quan-
do i sintomi sono ormai manifesti,
la terapia genica si dimostra inef-
ficace”
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La diagnosi neonatale della leu-
codistrofia metacromatica e fon-
damentale per la sopravvivenza
dei piccoli pazienti che ne sono
affetti.

La terapia, che consiste in un
trapianto di cellule corrette nel
difetto genetico (mancata pro-
duzione di un enzima essenziale
allo smaltimento di sostanze tos-
siche per l'organismo) messa a
punto proprio dall'ospedale San
Raffaele di Milano in anni e anni
diricerca, é efficace solo ed esclu-
sivamente se effettuata nei primi
mesi di vita, altrimenti risulta inu-
tile, perché, superati certi livelli di
degenerazione cellulare, si arriva
a un punto di non ritorno.
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Disabilita, I'Alleanza Malattie Rare:
“Occorre garantire maggiore inclusione”

Una lettera aperta delle associazioni
alle Ministre Santanche, Roccella e Locatelli

Quasi 80 associazioni hanno firma-
to la lettera alle istituzioni propo-
sta da OMaR in seguito a quanto
accaduto a Tommaso Pimpinelli, il
giovane romano affetto da malattia
di Norrie che si trovava in vacanza
con la famiglia a San Martino di Ca-
strozza (TN) e che in hotel, a causa
delle lamentele di alcuni altri com-
mensali, & stato inviato a consuma-
re i pasti in una sala isolata, separa-
ta da quella di tutti gli altri.

Le associazioni, aderenti all’Alle-
anza Malattie Rare, hanno chiesto
azioni concrete e strutturali, come
campagne nazionali di sensibilizza-
zione sul tema e iniziative di forma-
zione del personale operante nelle
strutture ricettive, per garantire il

pieno rispetto di ogni individuo,
a prescindere dalla propria condi-
zione di salute. La lettera & stata
inviata a Daniela Santanche, Mini-
stro del Turismo, Eugenia Roccella,
Ministra per la Famiglia, Alessandra
Locatelli, Ministra per le disabilita,
all'Intergruppo parlamentare per le
Malattie Rare, all'Intergruppo par-
lamentare per la disabilita e a Fede-
ralberghi, Federazione delle Asso-
ciazioni Italiane Alberghi e Turismo.
“Come rappresentanti di persone
con malattie rare e/o disabilita sia-
mo qui a chiedere una vostra presa
di posizione attraverso azioni con-
crete, secondo le rispettive possi-
bilita e competenze - si legge nella
lettera - Chiediamo pertanto ai Mi-

nisteri competenti e alle Associa-
zioni di categoria in indirizzo azioni
concrete e strutturali che vadano
sia nella direzione di campagne
nazionali di sensibilizzazione sul
tema, e di formazione del persona-
le operante nelle strutture ricettive
al fine di una maggiore conoscen-
za e quindi di un pieno rispetto di
ogni individuo a prescindere dalla
propria condizione. Dal canto no-
stro sappiamo di non possedere
la bacchetta magica, ma siamo
consapevoli di conoscere perfetta-
mente le necessita e i bisogni di chi
quotidianamente vive condizioni
“complicate” ma dalle quali, con
capacita di resilienza straordinarie,
riesce a tirare fuori risorse da gia-

cimenti sconosciuti e inesplorati e
per questo siamo assolutamente
disponibili a collaborare con cia-
scuno di voi nella realizzazione
delle attivita che vorrete mettere in
campo.”

La vicenda é stata portata all'atten-
zione del Governo anche in sede
parlamentare: 1'On. Padovani ha
rivolto un’interrogazione a risposta
scritta alla Ministra per le disabilita
Alessandra Locatelli.

Master MME e Screening Neonatale
La consegna dei diplomi della prima edizione

Sabato 11 marzo 2023 nella Sala
delle Adunanze della
Medico Chirurgica di

Societa
Bologna

nel Palazzo dell’Archiginnasio
presso Alma Mater, si & svolta a
la consegna dei Diplomi della |

edizione e linaugurazione della
Il edizione del Master di Il livello
Malattie Metaboliche Ereditarie e

Screening Neonatale. Tra loro an-
che la dottoressa Giulia Rodella,
che lavora nel Centro Cura di Ve-
rona.

| corsisti hanno espresso piena

soddisfazione nei confronti di
tutti gli insegnamenti previsti
dal Master e hanno condiviso ed
apprezzato limportanza di cre-
are una rete non solo tra Centri,
ma anche tra professionisti. “Rin-
graziamo il Prof. Andrea Pession
Presidente della Simmesn - ha
detto Manuela Vaccarotto, vice
presidente di Aismme - per aver
dato questa grande opportunita
di formazione sulle MME ai gio-
vani medici, di cui c’@ un estremo
bisogno e speriamo che sempre
piu ci possano essere occasioni di
formazione in futuro.”

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

poter dare una corretta informazione
nell’ambito della prevenzione, diagnosi
e trattamento delle Malattie Metaboli-
che Ereditarie.
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Eccellenza Puglia
Sono 61 le patologie screenate con lo SNE

Con linserimento approvato lo
scorso 17 maggio dalla Ill Commis-
sione della Regione Puglia dell’adre-
noleucodistrofia e della sindrome
adrenogenitale, salgono a a 61 le
malattie screenate obbligatoria-
mente nella regione, tra queste la
SMA, le immunodeficienze conge-
nite severe e le malattie da accumu-
lo lisosomiale, “consolidando ancor
piu la condizione di eccellenza della
Puglia - ha detto il Presidente del-
la Commissione regionale Bilancio

e programmazione Fabiano Amati,
promotore e primo firmatario delle
leggi regionali sullo screening Sma
e super esteso”.

Nel 2022 erano state inserite nel
pannello di screening le malattie
di Fabry, Pompe, B-Gaucher, Mu-
copolisaccaridosi |, Leucodistrofia
metacromatica (MLD), Immunode-
ficienza severa combinata (SCID), X-
Linked agammaglobulinemia (XLA),
Deficit di decarbossilasi degli L-ami-
noacidi aromatici (DDC), Distrofia

muscolare di Duchenne.

Il test su tutte queste malattie si
svolgera nel Laboratorio di dia-
gnostica neonatale dell'Ospedale
pediatrico Giovanni XXIII di Bari, di-
retto da Simonetta Simonetti. Il La-
boratorio di genomica per il test di
conferma é quello del “Di Venere” di
Bari, ove ¢ gia eseguito lo screening
Sma, diretto da Mattia Gentile, sot-
to la cui consulenza scientifica sono
state realizzate tutte le proposte di
legge in materia”

Puglia, in soli 4 giorni la diagnosi

di una malattia rarissima

Una piccola vita salvata grazie al sequenziamento dell'esoma

E stata la mappatura genetica sal-
vare la vita di un neonato, nato a
Bari prematuro e con un‘importan-
te acidosi metabolica, accumulo di
acido lattico e deficit di basi.

Dopo l'esclusione di cause secon-
darie grazie a indagini strumentali
e analisi chimiche sono state ef-
fettuate indagini metaboliche che
hanno dato esito negativo. Quindi
il sangue del bimbo é stato inviato
al Laboratorio di Genetica del Di
Venere, centro di riferimento regio-
nale per la diagnosi mediante eso-
ma, che ha provveduto al sequen-

ziamento, completato in 4 giorni.
Di qui la diagnosi: una patologia
ultra-rara, la sindrome da deplezio-
ne del DNA mitocondriale tipo 13.
Si contano 50 casi in tutto il mon-
do ed é caratterizzata da ipotonia,
difficolta di suzione, encefalopatia
con severo ritardo dello sviluppo e
persistente acidosi lattica.

L'analisi genetica ha permesso, tra
I'altro, di chiarire che si tratta in
questo caso di una condizione au-
tosomica recessiva (genitori porta-
tori sani) per cui il rischio di ricor-
renza é quantificabile a 1 su 4 (25%)

a ogni gravidanza.

Il bimbo pugliese, grazie all'inqua-
dramento precoce della patologia,
in tempi finora mai raggiunti in
nessun caso noto alla letteratura
medico-scientifica, ha ricevuto pre-
cocemente |'adeguata terapia al
termine di un percorso clinico mul-
tidisciplinare. Grazie alla terapia, il
bimbo cresce in maniera regolare
e lo stato di salute complessiva &
buono, anche se l'ipotonia lega-
ta alla patologia gli causa ancora
qualche difficolta nella suzione.

Fin dalle prime manifestazioni sin-

tomatiche, i clinici avevano ipotizza-
to una compromissione metabolica.
“Da subito - spiega la dott.ssa Albi-
na Tummolo, Malattie Metaboliche
Ospedale Giovanni XXIll - per il
piccolo abbiamo previsto una dieta
priva di proteine, con soli modu-
li glucolipidici. La sintomatologia,
tuttavia, non migliorava e, una vol-
ta ottenuto l'esito dello Screening
Neonatale, & stato chiaro che non
si trattasse di una delle circa qua-
ranta patologie metaboliche inseri-
te nel panel”. “La diagnosi genetica
precoce - continua - ha consentito
di indirizzare in maniera piu mirata
I'approccio terapeutico, perché ha
permesso di comprendere come,
a causa della mutazione genetica,
i mitocondri del piccolo paziente
venissero precocemente distrutti
da parte della cellula. Attualmente -
prosegue — il bimbo segue una die-
ta chetogenica, che ha consentito
il ripristino, in piccola parte, dell’al-
lattamento materno, a cui € stato
aggiunto un modulo con lipidi e
proteine, ma non carboidrati. In ag-
giunta e stata introdotta una terapia
vitaminica a base di aiutanti degli
enzimi della respirazione mitocon-
driale. Gia con questo approccio
terapeutico il bambino ha iniziato a
crescere e i valori di lattato e glice-
mia sono tornati praticamente nor-
mali. Infine - aggiunge — abbiamo
associato un cofattore, gia utilizzato
in alcune malattie neurologiche, in
grado di incrementare la sopravvi-
venza dei mitocondri e di migliorare
la potenzialita energetica residua di
questo organello”
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Screening neonatale mediante
sequenziamento del genoma
Negli USA e in UK al via due studi sperimentali

Secondo una sperimentazione av-
viata negli Stati Uniti a fine 2022
l'orizzonte della diagnosi neona-
tale per patologie rare e rarissime
potrebbe essere il sequenziamento
del genoma.

Gia da ottobre dello scorso anno,
infatti, un nuovo studio di ricerca a
New York City, che ha preso il nome
di GUARDIAN (Genomic Uniform-
screening Against Rare Diseases in
All Newborns), sta esplorando I'uti-
lita del sequenziamento dell'intero
genoma per lo screening dei neo-
nati per condizioni genetiche rare e,
per la maggior parte, curabili.

Lo studio, che prevede di arruolare
100.000 bambini a New York entro
i prossimi quattro anni, é realizzato
grazie a una partnership tra Colum-
bia University Irving Medical Cen-
ter, NewYork-Presbyterian, Dipar-
timento della Salute dello Stato di
New York, Sema4 e lllumina.

La ricerca utilizza gli stessi campio-
ni di dried blood spot che sono gia
raccolti in ospedale per il program-

ma di screening neonatale dello
Stato, e i risultati sono disponibili
per i genitori entro tre-sei settima-
ne dal prelievo. Un lasso di tempo
che probabilmente si accorcera
man mano che il progetto va avan-
ti. Sono anche condivisi con il pe-
diatra del bambino e vanno nella
cartella clinica. Inoltre, i risultati
dei test vengono riportati al pro-
gramma di screening neonatale
del Dipartimento della Salute dello
Stato di New York, che gia ricerca
circa 50 patologie attraverso test
metabolici.

| bambini arruolati nello studio sa-
ranno sottoposti a screening per
158 malattie genetiche rare, la
maggior parte delle quali non fan-
no parte dello screening neonatale
standard, per le quali esistono far-
maci o interventi che prevengono o
riducono i sintomi della condizione.
Tra queste l'adrenoleucodistrofia,
I'iperossaluria primitiva, l'ipofosfa-
tasia, la malattia di Wilson, la Malat-
tia delle urine a sciroppo d'acero e

le MPS I, 11, IV, VI e VII.

In aggiunta, i genitori possono sce-
gliere di conoscere una seconda
serie di circa 100 condizioni, molte
delle quali compromettono lo svi-
luppo neurologico, che attualmen-
te non sono curabili. Cio potrebbe
consentire al loro bambino di ri-
cevere presto altri tipi di supporto
medico, come la terapia fisica, occu-
pazionale o logopedica, e di essere
preso in considerazione per studi
clinici di trattamenti attualmente in
fase di sviluppo. Tra queste la sin-
drome di Rett, la sindrome di Char-
ge, diverse forme di encefalopatia
ed epilessia.

In caso di rilevata positivita, i geni-
tori parleranno con un consulente
genetico o un genetista per discu-
tere ulteriori passi e ricevere aiuto
nella ricerca di cure di follow-up con
uno specialista, nonché informazio-
ni sugli studi di ricerca a cui potreb-
bero essere idonei.

Nel dicembre 2022anche il Regno
Unito ha annunciato lintenzione

Anche in Italia il test per identificare
oltre 200 patologie

Grazie al sequenziamento dell'esoma

E possibile eseguire in ltalia un test
che va ad ampliare il numero delle
condizioni analizzate dallo Scree-
ning Neonatale Esteso, noto come
Babynext®. Ne parla con il sito pa-
zienti.it il Dottor Agostino Seresini,
biologo specialista in genetica me-
dica e genetista e responsabile del
laboratorio di genetica NGS - SMeL
presso BioRep S.r.l.

Che cosa analizza

e come si esegue

questo avanzato
screening neonatale?
L'analisi genetica condotta median-
te test eseguiti dopo la nascita e
preziosa per determinare la pre-
senza di modifiche nel patrimonio
genetico (mutazioni del DNA) che

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

consentono di diagnosticare o di
valutare l'eventuale suscettibilita a
sviluppare determinate condizioni,
che possono insorgere sia in epoca
neonatale sia in eta adulta. Attraver-
so un semplice tampone buccale,
non invasivo ed eseguibile in casa, &
possibile eseguire il sequenziamen-
to dellintero esoma, ovvero stu-
diare la parte codificante del DNA,
quella che contiene le “istruzioni”
genetiche necessarie alla sintesi
delle proteine. L'analisi dell’esoma,
focalizzata in modo selettivo su ol-
tre 200 geni, consente di indagare
e identificare precocemente piu di
200 condizioni ad insorgenza pre-
coce permettendo di effettuare
controlli clinici mirati e applicare
tempestivamente i percorsi tera-

peutici piu idonei, come l'uso di
farmaci, variazioni nello stile di vita
o nella dieta, per personalizzare la
gestione medica dal primo giorno.

Infine, una grande opportunita of-
ferta con questo test, & la conserva-
zione dei dati dell'intero esoma fino
alla maggiore eta, che puo risultare
utile per eseguire ulteriori indagini o
accertamenti genetici qualora si ren-
desse necessario, senza dover ripete-
re prelievi, accorciando i tempi di ana-
lisi e semplificando l'iter di richiesta.

L'esoma verra conservato secondo
le regole di conservazione a nor-
ma dei dati digitali e questi ultimi
saranno consultabili fino alla mag-
giore eta del bambino e trasferiti
poi all'adulto maggiorenne. Cid
consentira di eseguire, su richiesta,

di sequenziare i genomi di 100.000
neonati per circa 200 malattie gene-
tiche rare a partire dal 2023.

I Newborn Genomes Program di
Genomics England, dal valore com-
plessivo 129 milioni di dollari, ha
come obiettivo di iscrivere 100.000
neonati in 2 anni. Per evitare di lan-
ciare l'allarme sulle varianti gene-
tiche il cui rischio & incerto o che
causano malattie solo in eta adulta,
i genitori riceveranno solo i risultati
per 200 malattie causate da varianti
genetiche ben studiate che quasi
sicuramente causeranno sintomi
prima dei 5 anni. Sono tutte cura-
bili, con misure che vanno da un
semplice integratore vitaminico a
un trapianto di midollo osseo.

Il progetto prevede di individuare
almeno 500 neonati con malattie
genetiche. Se tali test fossero utiliz-
zati in tutto il Regno Unito, i ricerca-
tori stimano che troverebbero circa
3.000 bambini all'anno con queste
malattie.

(da www.osservatorioscreening.it)

delle ri-analisi di questi dati e i risul-
tati di questi ulteriori esami saranno
poi discussi in una nuova consulen-
za genetica per la restituzione del
risultato. Le varianti precedente-
mente identificate potranno esse-
re rivalutate con l'aggiornamento
della letteratura e alla luce di nuo-
ve scoperte scientifiche e potranno
essere analizzati geni o varianti che
non erano stati inizialmente ogget-
to di indagine dello screening ese-
guito in epoca neonatale”.

Il test € rivolto a tutti i bambini,
dalla nascita fino a 3 anni senza ap-
parenti manifestazioni cliniche e si
esegue con un semplice tampone
buccale. Deve essere prescritto da
un medico e include la consulenza
genetica pre- e post-test.

nella tua dichiarazione dei redditi!
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Perché conservare il DNA alla nascita
Grazie all'analisi comparativa con il nostro DNA PURO
si puo agire in modo mirato

Nel corso della vita gli agenti esterni
come stress, inquinamento, alimen-
tazione sbagliata hanno un impatto
sul nostro organismo andando ad-
dirittura a modificare il nostro DNA.
Queste modifiche influenzano I'ac-
censione o lo spegnimento di alcuni
geni piuttosto che altri, spianando
la strada a malattie cardiache e re-
spiratorie*.

Un modo per tutelarci da questi
cambiamenti con importanti con-
seguenze sulla nostra salute e rap-
presentato dalla conservazione del
DNA alla nascita che permette di
tutelare questo enorme patrimonio
biologico. Il DNA fetale si presenta
PURO nella sua struttura originaria
e senza tutte le modifiche che nel

tempo si accumuleranno su di esso
e rappresenta un punto di partenza
importante per analisi genetiche
comparative utili a comprendere i
cambiamenti che ha subito il nostro
DNA durante la vita.

Avere un campione di DNA prele-
vato alla nascita o entro i primi sei
mesi, attraverso un campione sali-
vare, permette di analizzare i muta-
menti, scoprire la storia genetica e
poter dunque agire in modo mirato
in caso di necessita. In caso di malat-
tie, avere a disposizione il DNA puro
permette un’analisi e una compara-
zione con lo stato attuale del DNA
indentificando nel dettaglio dove ci
sono stati dei mutamenti per poter
agire di conseguenza in modo mira-

to con un piano terapeutico adatto.
Il DNA trova inoltre impiego anche
in quella che viene definita “me-
dicina di precisione” utilizzando le
informazioni sul corredo genetico
di una persona per formulare te-
rapie paziente-dipendenti. In un
prossimo futuro, i medici saranno
in grado di utilizzare regolarmente
le informazioni sulla composizione
genetica per scegliere i farmaci e le
relative dosi personalizzate a secon-
da del paziente ottenendo dunque
maggiori risultati terapeutici. Fino
a poco tempo fa, gli sviluppatori
di farmaci utilizzavano un approc-
cio che prevedeva lo screening di
sostanze chimiche con un’ampia
azione contro una malattia. | ricer-

Una terapia basata sull'mRNA

per I'acidemia propionica

Importanti benefici per i pazienti

La biotech Moderna Therapeutics,
diventata famosa durante la pande-
mia da COVID-19, sta lavorando per
applicare la tecnologia del’mRNA
anche alle malattie rare.

Durante il Convegno sulle Terapie
Avanzate, che si & tenuto a Londra lo
scorso marzo, l'azienda ha presenta-
to alcuni dati su mRNA-3927: un'in-
novativa terapia ideata per trattare
I'acidemia propionica, una grave
malattia metabolica rara. | primi ri-
sultati di uno studio clinico di Fase I/
Il mostrano importanti benefici clini-
Ci ai pazienti, riducendo gli eventi di
decompensazione metabolica.
“L'mRNA rappresenta una prospetti-
va futura promettente - ha dichiara-
to Paolo Martini responsabile delle
strategie di ricerca e sviluppo per le
malattie rare di Moderna - Pud es-
sere utilizzato come terapia, poiché
rappresenta un vettore perfetto per
creare proteine e offre il vantaggio
di avere un effetto dose-dipenden-
te. Inoltre, non si integra nel DNA,
pertanto non presenta problemi di
sicurezza come alcuni dei vettori

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

utilizzati nelle terapie geniche. In
futuro, la sinergia tra le terapie ge-
niche e 'RNA messaggero potrebbe
diventare una realta per molti pa-
zienti, senza rischi per la sicurezza.
Alcuni pazienti non possono essere
sottoposti a terapie geniche a causa
di anticorpi preesistenti, e in questi
casi I'RNA messaggero diventa un
alleato per i pazienti che non posso-
no ricevere queste terapie.”

La diagnosi precoce e lintervento
sono cruciali nella gestione della
patologia e nella prevenzione di
complicanze a lungo termine. Tut-
tavia, ad oggi, non esiste una tera-
pia efficace contro questa malattia
rara: le opzioni di trattamento sono
limitate al controllo dei sintomi e ad
una dieta povera di proteine, insie-
me all'assunzione di supplementi di
certi nutrienti. Il trapianto di fegato
rappresenta una possibilita che ha
dimostrato di migliorare i risulta-
ti biochimici e clinici, ma & chiaro
quanto sia necessario sviluppare
nuove terapie che possano affronta-
re la causa sottostante della malattia.

I risultati

dello studio clinico

| primi risultati hanno mostra-
to importanti benefici clinici ai
pazienti, riducendo gli eventi di
decompensazione metabolica
(EDM). Gli EDM sono una compli-
canza comune dell’AP e si riferi-
scono a episodi di squilibrio meta-
bolico che possono portare a gravi
conseguenze per la salute, tra cui
coma, danni cerebrali e persino la
morte. Pertanto, la riduzione del-
la frequenza e della gravita degli
EDM ¢ un obiettivo critico per la
valutazione delle terapie per que-
sta patologia.

“Ci sono pazienti che stanno rice-
vendo dosi da un anno e stanno
ancora rispondendo alla terapia,
che si e dimostrata sicura”, ha sot-
tolineato Martini. Inoltre, tutti pa-
zienti idonei hanno deciso di par-
tecipare alla fase di estensione a
lungo termine dello studio clinico,
necessaria per valutare la durata
del beneficio clinico e le potenzia-
lita della terapia.
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catori stanno ora utilizzando le in-
formazioni genomiche per trovare
o progettare farmaci mirati a sotto-
gruppi di pazienti con profili gene-
tici specifici. Lobiettivo & quello di
produrre nuovi farmaci che siano al-
tamente efficaci e non causino gravi
effetti collaterali.

* ricerca condotta in Canada dal
gruppo dell'Ontario Institute for Can-
cer Research guidato da Philip Awa-
dalla e pubblicata su Nature Com-
munications (Favé, MJ., Lamaze, F.C,
Soave, D. et al. Gene-by-environment
interactions in urban populations
modulate risk phenotypes. Nat
Commun 9, 827 (2018). https://doi.
0rg/10.1038/541467-018-03202-2).

L'acidemia
propionica

L'acidemia propionica (AP) &
una malattia metabolica rara
e debilitante che nella mag-
gior parte dei casi si manifesta
nei primi giorni o settimane
di vita. E caratterizzata da epi-
sodi potenzialmente letali di
scompenso metabolico e di-
sfunzione neurologica, inoltre
puod essere complicata da car-
diomiopatia. LAP colpisce da 1
su 20.000 a 1 su 250.000 nati
vivi, a seconda delle diverse
regioni del mondo, ed é cau-
sata dalla mancanza di un en-
zima chiamato propionil-CoA
carbossilasi (PCC), responsa-
bile della scomposizione di
alcune proteine e acidi grassi
nel nostro corpo. La mancan-
za di questo enzima, dovuta
ad alterazioni nei geni PCCA
e PCCB, porta all'accumulo di
sostanze tossiche nel sangue
e nei tessuti, causando danni
al cervello e al sistema nervo-
so e sintomi come difficolta
alimentari, vomito, letargia,
convulsioni e ritardo dello svi-

luppo.

nella tua dichiarazione dei redditi!
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Il Friuli Venezia Giulia approva

una legge regionale sui caregiver

In Italia manca ancora una legge
nazionale sui caregiver e le Re-
gioni iniziano a smarcarsi e a fare
da sole. Dopo la legge approvata
in Lombardia, a febbraio e stato
licenziato dal Consiglio regiona-
le del Friuli Venezia Giulia il testo
unificato delle proposte di legge
104 e 110 “Disposizioni per il ri-
conoscimento, la valorizzazione
e il sostegno dei caregiver fami-
liari.

Il provvedimento offre tutele a
queste figure essenziali di as-
sistenza alle persone con gravi

disabilita e non autosufficienti,
riconoscendone il valore sociale
ed economico di prestatori di as-
sistenza e cura non professionali,
con l'obiettivo di tutelarne i biso-
gni psicologici, formativi, sociali,
lavorativi e scolastici.

Tra le novita, I'ampliamento dei
soggetti fino al terzo grado di
parentela, ai non residenti e a co-
loro con legami diversi da quello
di parentela; I'esplicito riferimen-
to ai giovanissimi, fenomeno in
aumento, conciliando tempi di
lavoro e di studio; la previsione

di formazione e riconoscimen-
to delle competenze durante il
servizio di cura, anche ai fini del
reinserimento nel mondo del la-
voro; l'inserimento di un caregi-
ver secondario accanto a quello
principale, anche per la distribu-
zione dei compiti; la programma-
zione triennale degli interventi
con tanto di monitoraggi.

Negli stessi giorni, nella regione
e stata anche avviata una inda-
gine online (www.debanfield.it)
per monitorare condizioni e bi-
sogni dei caregiver lavoratori.

Sindrome di Smith-Lemli-Opitz
Un sondaggio per pazienti e famiglie proposto da MetabERN

Identificare i bisogni delle famiglie
e a stabilire strategie per gli inter-
venti terapeutici e l'assistenza sa-
nitaria a lungo termine. E questo
I'obiettivo del sondaggio lanciato
da MetabERN (https://metab.ern-
net.eu/smith-lemli-opitz-syndro-
me-survey/) per le persone con
la sindrome di Smith-Lemli-Opitz
e le loro famiglie nell'ambito del
progetto di Storia Naturale SLOS.
Il sondaggio indaga su sintomi ge-
nerali e condizioni rare, cosi come
la frequenza di disturbi del sonno,
autismo e comportamenti com-
plessi. Cosa influisce sulla salute
del bambino e sulla vita quotidia-
na, dove una maggiore conoscen-
za potrebbe fare la differenza?
Chiede quali sintomi e aspetti/
caratteristiche di SLOS siano es-
senziali e impegnativi e verifica
I'interesse a ottenere maggiori
informazioni sul progetto o a en-
trare in una rete familiare.

| dati saranno raccolti e analizzati
anche per aumentare la compren-
sione di questa complessa malat-
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tia metabolica. C'¢, infatti, ancora
poca conoscenza su SLOS, sono
necessari ulteriori studi clinici e
ricerche per comprendere la com-
plessita e la variabilita dei sintomi
e dei corsi di SLOS e per proget-
tare I'assistenza sanitaria e la tera-
pia per le persone con una diversa
gravita di SLOS.

Il responsabile del progetto € Do-
rothea Haas presso l'ospedale uni-
versitario di Heidelberg, membro
di MetabERN

MetabERN

European Reference Network
for Hereditary Metabolic Disorders

La SLOS

E una malattia metabolica ereditaria causata da un errore nella sin-
tesi del colesterolo nell'organismo dovuto ai cambiamenti genetici
(variazioni del DNA) nel gene DHCR?. Ci sono piu di 200 diversi tipi
di tali varianti che causano SLOS. La sintesi difettosa del colesterolo
colpisce diversi processi biochimici nel corpo in modo complesso,
con conseguente vari segni e sintomi. Le persone lievemente colpite
possono non avere segni ingeniti o minori, funzione cognitiva qua-
si normale, ma spesso problemi comportamentali. Un impatto piu
grave di SLOS puo essere pericoloso per la vita e coinvolgere malfor-
mazioni del cuore, polmoni, reni, tratto gastrointestinale e genitali.
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Ipofosfatemia X-linked: “L'unione fa la forza”
Un video per raccontare la collaborazione tra AISMME e AIFOSF

Realizzato da Pharmastar una videoin-
tervista con la vicepresidente di Aismme
Manuela Vaccarotto e il presidente di Ai-
fosf, I'Associazione ltaliana dei Pazienti
con Disordini Rari del Metabolismo del
Fosfato Gianni Lombardi, per informare
i pazienti sulle attivita e i progetti delle
due associazioni che seguono i pazienti
con XLH e che collaborano per migliora-
re la qualita di vita e la cura.

“Resta ancora molto da fare per i pazien-
ti affetti da XLH, che necessitano di una
gestione multidisciplinare per via della
complessita dei sintomi causati dalla
malattia - spiegano - Oltre a creare una
comunita tra i pazienti, le associazioni
fungono soprattutto da collettore dei
bisogni delle famiglie dei malati piu pic-
coli e dei pazienti adulti.

“Dal 2014, quando in Italia ancora non
esistevano associazioni che si occu-
pavano di questi pazienti Aismme si &
impegnata ad offrire servizi e progetti
mirati sulle loro esigenze - ha spiegato
Vaccarotto - Ricordo in particolare Il
diario della mia terapia, un kit di gioco
per bimbi sottoposti a terapie infusive,

L

e il Progetto Aurora + XLH, che offre so-
stegno psicologico gratuito per pazien-
ti e famiglie a distanza o in presenza.
Inoltre, siamo presenti con un nostro
rappresentante nei tavoli regionali
per i percorsi diagnostico terapeutici
assistenziali (PDTA) e abbiamo messo
a disposizione il nostro Centro aiuto
ascolto con numero verde dedicato. In-
fine, collaboriamo con famiglie e clinici
per risolvere le problematiche da tutti
i punti di vista, socio assistenziale e an-
che farmacologici. | pazienti XLH hanno
bisogno di una gestione multidiscipli-
nare, e noi associazioni siamo chiamate
non solo a creare comunita ma anche a
raccogliere i bisogni e le esigenze di fa-
miglie e pazienti".

“L'XLH é una malattia molto rara e i pa-
zienti sono pochissimi - continua Lom-
bardi di Aifosf - La nostra associazione
li raccoglie, li mette insieme, e offre loro
un supporto. Non solo, li indirizziamo
alle giuste strutture agli appropriati
specialisti e stimoliamo le Istituzioni e
comitati scientifici a trovare delle cure
e migliorare la qualita di vita. Siamo in-

terlocutori autorevoli nei confronti delle
strutture pubbliche e lavoriamo per fare
conoscere la malattia sul territorio, a
partire dai medici di base”.

In particolare, Aifosf, si prefigge di stimo-
lare il progresso degli studi sperimentali
e clinici, lo sviluppo e la standardizza-
zione delle metodologie di ricerca e di
applicazione clinica, oltre che dei criteri
di valutazione nei pazienti promuovere
ricerche in collaborazione tra vari gruppi
italiani in stretta relazione con le varie
Societa scientifiche internazionali pre-
vedere collaborazioni anche con il Mini-
stero della Salute, le Regioni, le Aziende
Sanitarie e gli altri organismi e istituzioni
sanitarie pubbliche favorire la costituzio-
ne di Sezioni Regionali o Interregionali
della Societa e promuovere la costituzio-
ne di Gruppi di Studio e Commissioni le
cui iniziative e organizzazione dovranno
essere approvate dal Consiglio Direttivo
raccogliere dati clinici utili all'analisi di
queste patologie in Italia.
Fondamentale la collaborazione tra le
due associazioni. “Fare rete tra le asso-
ciazioni € molto importante e non solo
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in Italia - continua Vaccarotto - Dal
2017 Aismme ha partecipato ad incontri
con le associazioni europee e statuni-
tensi dei pazienti con XLH per raccoglie-
re criticita e bisogni ed é stata fondata
I'International XLH Alliance, ora attiva a
livello mondiale per amplificare la voce
dei pazienti, stabilire uno standard mul-
tidisciplinare globale di cura e ricerca
che non potrebbe essere raggiunto in
modo indipendente, e per garantire che
la gestione dei malati sia ovunque la
stessa. Dal 2018, data della sua nascita,
lavoriamo con Aifosf, accompagnandoli
nella loro crescita e mettendo insieme
le nostre competenze ed esperienza per
la formazione dei clinici e nel supporto
alle famiglie”.

Lunione fa la forza - con-
clude Lombardi - essere
associati ci permette di far
conoscere meglio la malat-
tia sul territorio.

Ipofosfatemia legata all’X
Aifa approva la rimborsabilita di
burosumab anche per gli adulti

L'Agenzia ltaliana del Farmaco (Aifa) ha
approvato a marzo la rimborsabilita di
burosumab. Il farmaco sviluppato da
Kyowa Kirin & indicato per gli adulti con
ipofosfatemia legata all’X (Xlh). Fino ad
ora la terapia era disponibile soltanto per
i bambini di eta pari o superiore ad un
anno e negli adolescenti con apparato

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

scheletrico in crescita fino ai 17 anni. Per
tutti gli altri I'unica opzione era la terapia
convenzionale che porta con sé diversi
effetti indesiderati. Il riconoscimento di
Aifa permette invece ora I'accesso, sia gli
adulti che non sono mai stati trattati, sia ai
“futuri adulti” che hanno gia avuto acces-
so alla terapia durante l'infanzia.

nella tua dichiarazione dei redditi!
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XLH

Uno studio spagnolo sulla qualita della vita

E necessario migliorare il tratta-
mento dell’XLH per fare fronte
ad una qualita di vita dei pazienti
molto bassa. Lo afferma lo studio
spagnolo “Health-related quality of
life of X-linked hypophosphatemia
in Spain”. pubblicato nel 2022 su
Orphanet Journal of Rare Desease,
Lo studio, che si proponeva di va-
lutare la qualita della vita dei pa-
zienti per migliorare la gestione
di questa malattia rara, ha coin-
volto 50 pazienti, 21 bambini e 29
adulti, con XLH trattati con terapie
tradizionali in Spagna. | risultati di-
mostrano che se i bambini hanno
problemi moderati, la situazione
peggiora molto negli adulti, che
riportano di problemi da mode-
rati a gravi nella deambulazione,
nella normale attivita quotidiane
e nella cura di loro stessi. Dolore,
ansieta e depressione sono molto
frequenti. Inoltre, la patologia &

Alfa-mannosidosi

associata a alti costi sanitari e an-
cora piu alti sociali.

In particolare, i risultati hanno mo-
strato che oltre il 60% dei bambini
presentava difficolta motorie. An-
che se meno del 10% aveva una
qualche difficolta con la cura di sé,
quasi il 34% era limitato nello svol-
gere le proprie attivita abituali; piu
del 60% riferiva dolore o disagio e
quasi il 24% si sentiva ansioso o
depresso.

Negli adulti I'aspetto piu colpito
dalla malattia era la mobilita, con
il 93% dei pazienti che ha riferito
difficolta di deambulazione. Oltre
il 50% ha segnalato difficolta nel
prendersi cura di se stesso e 1'80%
nello svolgere le proprie attivita
abituali. Il dolore/disagio & stato
riportato dall’86% degli intervista-
ti, definito grave o estremo in oltre
il 40% dei casi. In aggiunta, il 65%
dei pazienti avvertiva un certo li-

vello di ansia/depressione.

Trai disagi piu impattanti lamen-
tati dai pazienti, data l'efficacia
relativa della terapia nutrizionale
con fosfato e vitamina D, spicca la
necessita di sottoporsi a ripetuti
interventi chirurgici ortopedici. Le
frequenti ospedalizzazioni e con-
valescenze impediscono ai giova-
ni di condurre una vita normale,
interferendo con le attivita sociali
e con il corso di studi o del lavoro.
Non sono da meno i problemi a
carico della dentizione. | pazien-
ti che hanno convissuto con la
terapia convenzionale devono
subire molti interventi chirurgici
a livello dentale, estrazioni den-
tarie, impianti per la sostituzione
completa dei denti perché sono di
qualita scadente, con conseguenti
difficolta a relazionarsi all'esterno
e avere una vita sociale normale.
Occorre dunque migliorare il trat-

tamento della patologia, concludo-
no gli studiosi, e un aiuto puo veni-
re dal nuovo farmaco burosumab.
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FDA approva la prima terapia enzimatica sostitutiva
Il farmaco si basa su una forma ricombinante dell'enzima alfa-mannosidasi

La Food and Drug Administration
(FDA) statunitense ha approva-
to la prima e unica terapia enzi-
matica sostitutiva indicata per il
trattamento delle manifestazioni
dell’alfa-mannosidosi (AM) non a
carico del sistema nervoso cen-
trale in pazienti adulti e pedia-
trici. LAM & un disturbo da accu-
mulo lisosomiale estremamente
raro e progressivo, causato dalla
carenza dell’enzima alfa-manno-
sidasi.

La terapia enzimatica velmanase-
alfa e a base di una forma ricom-
binante di alfa-mannosidasi uma-
na destinata a fornire o integrare
I'alfa-mannosidasi naturale, un
enzima coinvolto nella degrada-
zione degli oligosaccaridi ricchi
di mannosio per prevenirne |'ac-
cumulo in vari tessuti dell'orga-
nismo. Nel 2018 il Gruppo Chiesi
ha ricevuto dalla Commissione

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

Europea l'autorizzazione all'im-
missione in commercio di velma-
nase-alfa per il trattamento delle
manifestazioni non neurologiche
in pazienti con AM da lieve a mo-
derata, e dal 2020 il farmaco e di-
sponibile anche in Italia.

“Questa approvazione rappre-
senta un’importante pietra mi-
liare per le persone affette da
alfa-mannosidosi. Si tratta della
prima e unica terapia enzimatica
sostitutiva approvata per la pato-
logia negli Stati Uniti, un risultato
basato su anni di sviluppo clinico
e sulla dedizione dei nostri dipen-
denti, dei medici, dei pazienti e
delle loro famiglie - ha dichiarato
Giacomo Chiesi, Head of Chie-
si Global Rare Diseases - Lalfa-
mannosidosi si presenta con una
serie di sintomi, tra cui disturbi
dell’'udito, del linguaggio e del-
la mobilita, che progrediscono

dall'infanzia all'eta adulta e che
spesso non vengono riconosciuti,
facendo si che alcuni pazienti non
vengano diagnosticati o trattati.
Il prodotto é stato progettato per
fornire una fonte esogena di enzi-

L'alfa-mannosidosi

La prevalenza approssimativa
dell’alfa-mannosidosi varia da
un bambino su 500.000 a uno
ogni 1.000.000 nuovi nati in tut-
to il mondo. La patologia com-
porta l'incapacita delle cellule
dell'organismo di scomporre
correttamente alcuni gruppi di
zuccheri complessi. L'accumulo
di zuccheri puo influire su molti
organi e sistemi dell'organismo.

ma alfa-mannosidasi e non vedia-
mo l'ora di offrire questo farmaco
ai pazienti che negli Stati Uniti
attendono con ansia un‘opzione
terapeutica”.

(da osservatorioterapieavanzate.it)

Gli effetti della malattia variano
notevolmente da persona a per-
sona e progrediscono nel tem-
po. | sintomi possono cambiare
con l'avanzare dell'eta e posso-
no includere infezioni ricorrenti
alle vie respiratorie e all'orec-
chio, perdita dell'udito, facies
distintiva, debolezza muscolare
e anomalie scheletriche, artico-
lari, visive e cognitive.

nella tua dichiarazione dei redditi!
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Terapie avanzate

Presentato il V Report italiano
sulla Advanced Therapy Medicinal Product

Focus su ricerca, mercato e sostenibilita delle terapie avanzate

Si & concentrato sul tema della so-
stenibilita delle terapie per il siste-
ma nel suo complesso, sul valore
delllHta nella valutazione delle
terapie avanzate (Atmp), oltre che
sull'aggiornamento sia del modello
di budget impact delle Atmp in Ita-
lia che sull'andamento degli studi
clinici in ambito Atmp, il V Report
italiano sulla Advanced Therapy Me-
dicinal Product realizzato dall’Atmp
Forum e presentato a Roma, con un
contributo di Francesca Pasinelli di
Telethon su ricerca, mercato e soste-
nibilita di queste terapie.

“Nel quinto report, ci siamo con-
centrati su quello che abbiamo im-
parato in questi primi anni di tratta-
mento delle prime Atmp messe in
commercio in Italia - sostiene Ele-
na Paola Lanati, Direttore Atmp Fo-
rum. — Le Atmp sono una tipologia
di farmaci decisamente innovativi,
caratterizzata da un valore aggiun-
to elevato in termini di guarigione
per il paziente, ma anche un alto
tasso di rischio, che comporta di-
versi fallimenti, ritiri dal commercio
e prezzi superiori a tutti gli altri far-
maci. Va notato pero che I'impatto
sulla spesa e decisamente conte-
nuto, con 73 milioni di euro nel
2021, in linea con quanto previsto
nei precedenti report Atmp Forum.
La peculiarita di queste terapie ha
quindi richiesto un meccanismo di
rimborso diverso dagli altri, I'ltalia
e stata leader in Europa nei sistemi
di rimborso di delayed payment,
che riflette un concetto di investi-
mento e non di spesa corrente, ma
va inquadrato nel contesto italiano,
senza perdere di velocita nell'ac-
cesso ai pazienti come gia ottenuto
in passato». La grande sfida che ri-
guarda queste terapie caratterizza-
te da un alto valore clinico consiste
nel conciliare l'accesso equo alle
cure da parte dei pazienti con la so-
stenibilita del sistema”.

Atmp Forum ha aggiornato I'analisi
pubblicata nel 2020, su un databa-
se di 13.903 studi presenti nel sito
https://clinicaltrials.gov/ . Sono sta-
te identificate 950 sperimentazioni
su terapie classificate come Atmp.

Le aree terapeutiche maggiormen-
te rappresentate rimangono quella
oncologica (31%), oncoematologi-
ca (27%), oftalmologica, neurologi-
ca e neuromuscolare (entrambe al
6%), seguite dall'area ematologica
(5%), cardiovascolare, ortopedica
e traumatologica, immunologica e
metabolica, ognuna al 4%.

Ad oggi le terapie avanzate appro-
vate in Europa sono 23, di cui 15
attive; 8 hanno ricevuto la rimbor-
sabilita da Aifa, e 3 sono in corso di
valutazione.

Malattie rare:

si investe poco

Per quanto riguarda I'ambito ma-
lattie rare, queste faticano ad atti-
rare investimenti e dunque proget-
ti diricerca e sviluppo. Infatti, vi e la
tendenza da parte delle aziende di
investire maggiormente nel campo
oncologico dove il target di pazien-
ti @ pit ampio.

“| piccoli numeri delle malattie rare
mettono a rischio la sostenibilita
delle terapie per le aziende produt-
trici. Cio e dimostrato - spiegano da
Atmp Forum - dall’'abbandono del
mercato europeo da parte di alcu-
ne aziende a causa del mancato
accordo sul prezzo con gli enti pa-
gatori, si vedano i casi bluebird bio
e Orchard Therapeutics”. A fare da
contraltare a questo scenario, pero,
“si conferma l'arrivo di nuovi player
nel settore che contribuiscono a in-
crementare gli investimenti anche
in Italia, per esempio Genenta, la
scale-up biotecnologica focalizzata
sullo sviluppo di terapie avanzate
antitumorali a base di cellule stami-
nali, che nel dicembre 2021 é stata
la prima azienda italiana ad essere
quotata al Nasdaq"

Le terapie avanzate

per le malattie rare:
criticita

Nel convegno si e evidenziata la
condizione di disequilibrio in cui
versa il sistema delle terapie avan-
zate per patologie rare e ultrarare.
Per far si che le persone con malat-
tie rare possano usufruire di tera-

pie efficaci e sicure, si impone una
complessiva rivisitazione del siste-
ma. Processo che ha possibilita di
riuscita solo con la partecipazione
e assunzione di responsabilita di
tutti gli attori coinvolti. A partire
dai processi di produzione e distri-
buzione ormai molto semplificati
per i farmaci tradizionali e, invece,
particolarmente onerosi per tera-
pie che prevedono la manipola-
zione genetica delle cellule del pa-
ziente, I'uso di materiali di partenza
molto costosi e l'effettuazione di
numerosi test. In Europa, I'accesso
al mercato & ulteriormente compli-
cato dalla necessita di negoziare le
modalita di prezzo e rimborso con
gli enti regolatori dei singoli paesi
dove questo processo si scontra
con meccanismi di Hta.

«ll sistema delle terapie avanzate
per le malattie rare € in grave dif-
ficolta nonostante sia stato proprio

commercializzazione delle terapie
avanzate, con il contributo di tutti
gli attori coinvolti. La ricerca acca-
demica italiana pud svolgere un
ruolo importante in questo proces-
SO se opportunamente attrezzata».

| costi e la sostenibilita

delle terapie avanzate

Un ulteriore elemento di comples-
sita delle Atmp ¢ il disallineamento
temporale tra costi, sostenuti tipi-
camente nel breve periodo data la
natura ‘one-shot’ di tali terapie, ed
efficacia che puo essere valutata in
archi temporali pit ampi, con con-
seguenti costi evitati, che potranno
essere significativi ma disponibili
solo successivamente all'approv-
vigionamento delle terapie, che
invece vengono pagate nel breve.
“Uno dei temi pil rilevanti quando
si parla di terapie avanzate é quello
della sostenibilita. - ricorda Barba-

questo ambi- ra Bonamassa,
to di ricerca a Dirigente sani-
trainare lo svi- tario  biologo
luppo di que- Aifa e membro
ste tecnologie. A-I;MJE alternate italia-
Oggi, la man- no del Comita-
cata sostenibi- to per le Tera-
lita economica pie  Avanzate
delle terapie (Committee for
avanzate sta Advanced The-
portando Iin- rapies - Cat),
dustria ad ab- Ema - Le Atmp
bandonare le QUINTO pongono  nu-
malattie  rare REPORT ITALIANO merose sfide e
per dedicarsi sulle ADVANCED THERAPY il processo di
all'applicazio- MEDICINAL PRODUCT ricerca, svilup-
ne su patologie “OTIOBRE 2022+ po e manifat-
piu diffuse e tura & molto

remunerative T complesso. Noi

- ha dichiarato

Francesca Pasinelli, Direttore Gene-
rale Fondazione Telethon -. Questo
pone seriamente a rischio I'accesso
delle persone con patologie rare
e ultrarare a cure che hanno dato
prova di enorme vantaggio clini-
co, oltre a limitare le prospettive
di sviluppo di nuove terapie. Se
vogliamo garantire le cure a tutti
coloro che hanno bisogno di acce-
dervi, sara necessaria una profonda
revisione del sistema di sviluppo e

di Aifa ci siamo
molto interrogati e abbiamo esplo-
rato soluzioni in campo negoziale,
cercando percorsi innovativi al fine
di raggiungere nuove modalita di
accordo. Tutto questo per favorire
investimenti delle aziende in que-
sto settore e nel nostro Paese e per
riuscire a garantire ai pazienti italia-
ni la disponibilita di terapie perso-
nalizzate, altamente efficaci ed ele-
vati standard di qualita e sicurezza”.
(da ll Sole 24o0re)
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No alla burocrazia in sanita
Un Manifesto per la semplificazione proposto dall’Associazione Dossetti

Presentato il 25 maggio a Roma
dall’Associazione Giuseppe Dos-
setti nel corso del convegno “Re-
gistri e piani terapeutici: prescri-

Giuseppe
DOSSETTI

zioni di Medicina burocratizzata.
Governance o limite per l'accesso
alle cure per i cittadini? Parola
d’ordine oggi: semplificazione”
un Manifesto che si propone di
offrire spunti ai decisori per con-
tribuire a semplificare lo scena-
rio attuale, puntando su obiettivi
raggiungibili, che possano ab-
battere il muro di gomma della
burocrazia e dell'indifferenza alle
istanze primarie del cittadino.

Al convegno, patrocinato da
FNOMCeO, FIMMG, SIMG, AIPO,
AMD, ANMCO, Federfarma, FISM,
SID, SIDeMaST, SIFO, SIHTA e SIR
che ha visto anche le relazioni
delle associazioni dei pazienti
AISM, ANMAR, APIAFCO, BPCO,
Conacuore e FAND, “sono stati

affrontati i principali nodi legati
all'applicazione e rispondenza
di Piani terapeutici e registri, va-
lutando il bilanciamento tra esi-
genze terapeutiche, procedure
prescrittive e delle istanze isti-
tuzionali volte al monitoraggio
dei costi sanitari - spiega I’Asso-
ciazione Dossetti - Sullo sfondo,
uno scenario complesso, che si
dipana dalle indicazioni dell’AIFA
alle disposizioni regionali, in una
Italia frammentata in 21 realta
regionali differenti tra loro, alle
istanze di una collettivita - pa-
zienti, professionisti, attori istitu-
zionali, sempre piu disorientata
da linguaggi che si sovrappon-
gono, talvolta si contraddicono e
mai si incontrano”.

92181040285

Una proposta di legge
per istituire lo Psicologo di base

A maggio in Commissione Affari sociali,
intanto le Regioni procedono autonomamente

E stata assegnata alla commissione
Affari sociali della Camera lo scor-
so 22 maggio, la proposta di legge
a prima firma Maurizio Lupi (Nm)
sulla proposta di istituire la figura
professionale dello psicologo di
base convenzionato con il Servizio
sanitario nazionale. Il testo, forma-
to da 7 articoli, prevede l'obbligo
per il medico di base di indirizzare i
pazienti, pediatrici e adulti, che de-
notano disturbi o problemi psichici
a uno psicologo di base con il solo
pagamento del ticket.

In attesa che la proposta diventi
legge e quindi sia recepita a li-
vello nazionale, le Regioni si sono
mosse in ordine sparso. La prima
ad agire e stata la Campania con
I'introduzione dello psicologo di
base con il compito di offrire un
primo livello di assistenza affida-
ta a psicologi libero professioni-
sti convenzionati che integrano
I'azione dei medici di medicina
generale. Anche Abruzzo, Toscana

e Piemonte hanno approvato leg-
gi molto simili, mentre in Sicilia,
Lombardia e Liguria e Veneto si
stanno studiando leggi analoghe.
Diversa invece la scelta dell’Emilia
Romagna che ha avviato la speri-
mentazione dello psicologo nelle
Case di Comunita. In Puglia lo psi-
cologo di base ¢ legge, e il servizio
sara offerto presto in tutte le Asl.
E previsto uno stanziamento di
450mila euro per il 2023, che di-
ventera di un milione e mezzo per
gli anni successivi.

Nel 2021 sono stati spesi 1,7 mi-
liardi per accedere a un servizio
di supporto psicologico e si stima
che il numero di persone con di-
sturbi emotivi comuni sia aumen-
tato del 25 per cento.

Il 65 per cento della popolazione
italiana ha affermato di vivere, o di
aver vissuto di recente, un disagio
psicologico. In Italia solo il 18%
delle persone dichiara di trovarsi
in uno stato di pieno benessere

mentale. Insieme al Giappone,
siamo agli ultimi posti, con il 56%
degli intervistati che dichiara di
soffrire di stress e il 48% di sentirsi
solo. Secondo i dati forniti dall'o-
spedale Bambino Gesu, inoltre, nel
biennio 2020-2021 sono aumenta-
ti del 60% gli accessi al pronto soc-
corso per idee di suicidio.

Lo psicologo di base & una fi-
gura che collabora accanto al
medico di base, offrendo as-
sistenza psicologica primaria
per poi, qualora servisse, indi-
rizzare i pazienti verso alcuni
specialisti. Inoltre, lavorando
nello stesso ambulatorio del
medico di base, potrebbe par-
tecipare anche alle visite dei
pazienti al fine di valutare se
il malessere riportato riguarda
la salute mentale.

Il Manifesto

1) Uniformare le procedure al
fine di garantire, su tutto il ter-
ritorio nazionale, sulla base del
dettato costituzionale, uguali
opportunita agli assistiti nel
percorso di cura;

2) Rimuovere gli appesantimenti
burocratici che limitano I"azio-
ne’ dei medici prescrittori, ga-
rantendo accesso semplificato
ai cittadini nel percorso di cura;

3) Operare sulla digitalizzazione
delle procedure, uniforman-
do i linguaggi tra i soggetti
in campo - Aifa, regioni, Asl,
specialisti, medici di famiglia
- promuovendo [|“interopera-
bilita’;

4) Garantire, con risorse del PNRR
dedicate, I"implementazione
dei programmi, snellendo le
procedure legate ai Piani tera-
peutici;

5) Superare, la parcellizzazione
legata alla frammentazione di
normative e disposizioni dei
vari soggetti, promuovendo un
unico linguaggio che si inter-
facci tra di essi;

6) Armonizzare i programmi, al
fine di garantire la mobilita del
paziente, con percorsi assisten-
ziali garantiti anche a livello eu-
ropeo;

7) Rivedere le note Aifa, sulla base
delle nuove acquisizioni scien-
tifiche e delle acquisite compe-
tenze dei prescrittori;

8) Armonizzare le esigenze di con-
trollo della spesa alle evidenze
cliniche, specie per quanto at-
tiene ai farmaci innovativi;

9) Garantire la continuita terapeu-
tica, favorendo la creazione di
strutture per esami complessi
in ogni Regione;

10) Promuovere la consultazione
periodica tra Istituzioni, Societa
Scientifiche, specialisti e Mmg,
associazioni di tutela dei pa-
zienti, al fine di individuare cri-
ticita e proporre correttivi.
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PKU

PKU: Aismme all’Europe and Canada
Patient Advocates Summit (ECPAS)

La questione del‘paziente esperto’e il ruolo delle associazioni

Il 31 marzo scorso a Madrid si e te-
nuto un incontro fra realta associa-
tive provenienti Europa e Canada.
La Dottoressa Irene Monge, colla-
boratrice e in rappresentanza di Ai-
smme, ha portato la sua esperienza
maturata con i pazienti affetti da
PKU e seguiti per sei anni nel Cen-
tro Clinico di Verona, in collabora-
zione con l'equipe medica.

Come era strutturato il summit?
Sono stati proposti diversi tavoli
da lavoro, divisi per specifiche pa-
tologie rare, cui sedevano diversi
soggetti. Lidea era di condividere
esperienze e proposte per capire
sin dove si & arrivati in ambito di
cura, miglioramento delle presta-
zioni e di diritti dei malati rari. Non
ci sono stati momenti nella modali-
ta ‘lezione frontale, anche le figure
di maggior rilievo aprivano dibatti-
ti per promuovere uno spazio fatto
di persone con idee utili all'intero
pubbilico.

Era inoltre prevista una figura che,
attraverso le parole chiave che
emergevano, faceva sintesi di tutti
i momenti caratterizzanti il pro-
gramma della giornata.

Per esempio?

C’& una parola chiave che mi sono
portata via da quella esperienza e,
soprattutto la domanda che ne &
conseguita. Si e parlato molto spes-
so del concetto di “responsabilita”
cheil paziente deve avere per favo-
rire il suo percorso di cura, interve-
nendo come partecipante attivo e
consapevole delle scelte mediche
da intraprendere, per tutelare i suoi
diritti e i suoi bisogni. Anche in Ita-
lia si parla sempre piu di ‘paziente
esperto; cioé colui o colei che viene
coinvolto all'interno dei tavoli sani-
tari sulle azioni che vengono intra-
prese a favore dei malati rari.

Il cuore del convegno ruotava pro-
prio intorno a questo concetto che
in inglese viene tradotto con il ter-
mine “advocacy”.

Durante un'esercitazione, grazie ai
vari confronti che ho avuto con i
componenti al tavolo, & emersa la
fondamentale domanda: prima di
parlare di responsabilita al pazien-
te come diritto, come si diventa
pazienti esperti? Insomma, fino a
che punto il paziente puo essere
davvero responsabile? E, soprattut-

to, quali strumenti deve avere per
esserlo per poter veramente tute-
lare sé e gli altri pazienti come lui?
lo aggiungo: come si pud gestire
qualcosa di cosi importante come
la responsabilita di sé e degli altri,
senza prima conoscere bene i pe-
ricoli e i punti di forza che questo
comporta?

La domanda é rimasta aperta e
ci siamo lasciati con I'impegno di
cercare di capire come accompa-
gnare un paziente a divenire re-
sponsabile e consapevole del suo
percorso di cura, senza essere so-
lamente mosso dal sentire diritti
ingiusti o proposte a suo sfavore;
senza rischiare di essere guidato
piu da un impulso che da una vera
consapevolezza e conoscenza di
tutti gli argomenti medici che
ruotano intorno ai propri diritti.
E emerso perd anche che le asso-
ciazioni possono dare quel valore
aggiunto di accompagnamento e
formazione dei pazienti, affinché
possano assumere un Vero ruo-
lo di rilievo nel proprio percorso
di cura, con razionalita e ricono-
scimento autentico della propria

condizione “svantaggiata”

Ha verificato differenze tra I'lta-
lia e gli altri Paesi?
Confrontandomi con persone pro-
venienti da nazioni diverse, ho po-
tuto notare che per certi versi I'lta-
lia & in situazioni avvantaggiate su
alcuni fronti. Per esempio, in Italia
gli Alimenti AFMS (Alimenti ai Fini
Medici Speciali) vengono eroga-
ti per i pazienti con PKU quasi del
tutto gratuitamente, cosa che non
avviene all'estero. Purtroppo pero
bisogna anche riconoscere che
questo non accade in tutte le parti
d’Italia e che tra Nord e Sud persi-
stono ancora sostanziali differenze
e difficolta.

Quali le necessita emerse?

E stata condivisa la necessita che la
cura non sia piu solo basata sulle
evidenze, bensi olistica, che ponga
attenzione alla parte educativa e
non solo prettamente farmacologi-
ca. Si chiede un benessere legato a
tutti gli aspetti del quotidiano, an-
che attraverso progetti di inclusio-
ne sociale e di reinserimento, an-
che per quelle realta pit complesse
e gravi.

Fenilchetonuria: disponibile
il sostituto proteico PKU GOLIKE BAR

La barretta che contiene vera frutta da consumare fuori casa

Per le persone con fenilchetonuria
¢ disponibile “PKU GOLIKE BAR" re-
alizzata da APR-Applied Pharma Re-
search, un nuovo sostituto proteico
pratico e versatile, contenente vera
frutta. L'innovativa formulazione del
prodotto pud supportare i pazienti
nell'assunzione degli amminoacidi,
rendendola piu regolare e costante,
favorendo cosi una migliore qualita
della vita e un mantenimento livelli
di fenilalanina piu adeguato.

La PKU in Italia colpisce 1 bambino
ogni 2.581 nati, bimbi che grazie a
una corretta terapia diventano ra-

gazzi e poi giovani adulti con una
vita attiva, pur continuando a se-
guire una dietoterapia impegnativa,
ma salvavita, quasi completamente

priva di proteine, che deve essere
compensata con adeguate supple-
mentazioni proteiche, non sempre
facili da assumere, specie fuori casa,

:GOLIKE

BAR

e non sempre piacevoli al gusto.
Grazie alla Physiomimic Techology™
che é alla base della linea PKU GO-
LIKE, il gusto sgradevole e l'odore
degli amminoacidi sono mascherati
e l'assenza di retrogusto favorisce
una migliore compliance. Inoltre, il
rilascio prolungato degli ammino-
acidi fino a 7 ore fornisce un assor-
bimento piu fisiologico in linea con
le proteine naturali contenute negli
alimenti comuni. La praticita dei for-
mati, da 5 e 10 gr consente di con-
sumare il prodotto facilmente, in
qualsiasi momento della giornata.
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A Verona Aismme introduce

I'Infermiere Case Manager
Vaccarotto:“Un importante agente di cambiamento
per i pazienti affetti da MME”

Molto piu di altri malati, i pazienti
rari hanno bisogni di welfare sem-
pre piu complessi, che richiedono
una visione olistica delle situazio-
ni di fragilita, interventi fatti su
misura del paziente e della sua
famiglia, e la capacita di coordi-
nare una pluralita di fonti di aiuto
e di servizi. Ecco dunque il nuovo
progetto di Aismme, che ha intro-
dotto nel Centro cura MME di Ve-
rona la figura dell'Infermiere Case
Manager, completamente a carico
dell’Associazione.

“Insieme ai medici del Centro, ci

siamo chieste come dare risposte
alle esigenze non solo di cura ma
anche socio assistenziali di pa-
zienti cosi complessi come quelli
metabolici — spiega Manuela Vac-
carotto, vicepresidente di Aism-
me - Abbiamo capito come fosse
necessario non solo personalizza-
re il percorso e definire un piano
individuale di assistenza ma anche
mettere le famiglie o i pazienti
nella condizione di conoscere tutti
i servizi e le risorse a cui hanno di-
ritto e accompagnarle nella ‘navi-
gazione'tra i diversi servizi: servizi
sociali, sanitari, educativi, abitativi
e di collocamento, ma anche quel-

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

li offerti dall’Associazione. Tutti
allo stesso modo importanti ai fini
dell'inclusione sociale delle perso-
ne affette da Malattie Metaboliche
Ereditarie”.

Insomma, l'idea era quella di in-
tervenire in modo concreto sull’in-
tero ecosistema del malato meta-
bolico, di inquadrare le situazioni
di fragilita di questi pazienti e
famiglie in un'ottica multifatto-
riale e nel suo insieme, che & un
insieme complesso, cercando di
evitare loro disagio e marginalita,
guardandole perd con un “occhio”

esperto e preparato.

“Il nostro Infermiere Case Mana-
ger & Irene Cunial (nella foto in
alto, a destra) ed é a tutti gli effet-
ti un membro dell’équipe di cura,
adeguatamente preparato e con
una grande esperienza - spiega
Vaccarotto - Vive la quotidianita
dell'équipe medica e della fami-
glia del paziente pediatrico e del
paziente adulto e ha quindi piena
consapevolezza delle necessita,
delle risorse disponibili e delle di-
namiche in atto. Si tratta per noi
di una nuova esperienza da cui ci
aspettiamo moltissimo in termini
di miglioramento non solo della

qualita di vita complessiva del pa-
ziente ma anche dell’efficacia del
percorso terapeutico. Un’esperien-
za che ci auguriamo possa essere
apprezzata e condivisa da altri
centri di Cura in ltalia”.

Il complesso lavoro
del Case Manager

Le Malattie Metaboliche Ereditarie
sono malattie genetiche ad alta
complessita assistenziale e spes-
so, molto spesso, il paziente deve
essere incanalato in un percorso
di multidisciplinarita clinica, dove
I'interazione tra gli operatori risul-
ta fondamentale secondo la logica
del lavoro d'équipe e della pro-
gettazione assistenziale. In questa
complessita del percorso di cura e
di assistenza, il Case Manager as-
sume la gestione del caso e diven-
ta la figura di riferimento unica per
il paziente, i familiari e/o caregiver
e altri operatori sanitari e sociali. Si
fa carico di tutte le esigenze del-
la persona assistita, evitando una
presa in carico frammentata, mol-
to spesso inefficace e costosa. Sal-
vaguardia la continuita delle cure
sul fronte dell’'azione terapeutica
e lavora sulla diminuzione del di-
sagio ed il miglioramento della
qualita di vita del paziente e della
sua famiglia. Concilia le risposte
necessarie al soddisfacimento dei

bisogni del paziente e dei familiari
alle risorse disponibili, facendo tra
I'altro da tramite tra il Centro di
Cura e i diversi Servizi presenti sul
territorio.

Insomma, si fa carico di tutte le
esigenze della persona assistita,
evitando quella presa in carico
frammentata, inefficace e antie-
conomica, che spesso porta le
famiglie dei piccoli pazienti e dei
pazienti adulti a sentirsi rimbalza-
te fra un servizio e I'altro.

nella tua dichiarazione dei redditi!
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“Cosa mangera da grande?

Ricette per diete metaboliche speciali”
Nel 2023 i volumi 3 “Ricette prive di lattosio e galattosio”

e 4 "Ricette prive di fruttosio”

Si possono gia prenotare on line
nel sito di Aismme i due volumi
in uscita della collana “Cosa man-
gera da grande? Ricette per diete
metaboliche speciali” realizzata
da Aismme.

Si tratta dei volumi 3 - “Ricette pri-
ve di lattosio e galattosio”e 4 - “Ri-
cette prive di fruttosio”, che saran-
no pronti rispettivamente entro
luglio e dicembre di quest’anno.
| primi due volumi della collana,
“Ricette a basso contenuto di pro-
teine o ipoproteiche” e “Ricette a
basso contenuto di grassi o ipo-
lipidiche” sono invece gia dispo-
nibili e possono essere richiesti
gratuitamente attraverso il sito di
Aismme, www.aismme.org .
«Abbiamo gia inviato a famiglie,
pazienti adulti e Centri di Cura di
tutta Italia oltre 600 copie — pun-
tualizza Manuela Vaccarotto, Vice-
presidente di Aismme - e i volu-
mi sono stati molto apprezzati. E
risultata vincente I'idea di rendere
piu semplice la quotidianita di
chi & sottoposto a diete partico-
larmente restrittive, proponendo
ricette facili da preparare e gusto-
se e portando a conoscere nuovi
alimenti e nuovi modi di cucinare,
sempre rispettando il piano tera-
peutico prescritto”.

La vasta gamma di prodotti die-
tetici utilizzati per la realizzazione
dei piatti, la semplicita e la facilita
nella realizzazione, oltre che la ric-
chezza di consigli per la prepara-
zione, fanno della collana di Aism-
me un prodotto editoriale unico,
che non esiste in Italia. | volumi
contengono ricette facili da realiz-
zare, belle da vedere e soprattutto

RASSEGNA STAMPA

La collana di ricettari di Aism-
me & stata protagonista di un
lungo articolo di Maria Giovan-
na Faiella “Diete speciali (senza
proteine o grassi o fruttosio o
lattosio) per chi ha una malattia

metabolica.

buone da gustare, ma anche ma-
teriali di educazione alimentare
utili nell’affrontare le difficolta
rappresentate dalle dieto-terapie,
migliorando la conoscenza delle
materie prime e delle tecniche di
preparazione culinarie. Autrice
delle ricette la Dottoressa Alice
Dianin, dietista del Centro di Cura
delle Malattie Metaboliche Eredi-
tarie dell’Az. Ospedaliera Universi-
taria Integrata di Verona, in colla-
borazione con la scuola di cucina
eCucina.

La collana ha avuto il patrocino di
Simmesn (Societa Italiana Malat-
tie Metaboliche Ereditarie e Scre-
ening Neonatale) e MetabERN (la
Rete Europea dei Centri MME) e
gode del supporto non condizio-
nato di Alexion Astrazeneca Rare
Diseases.

Il progetto é stato selezionato al
Concorso “Scienza Partecipata per
il miglioramento della qualita di
vita per le persone con Malattie
Rare” coordinato dal Centro Na-
zionale Malattie rare dell'lstituto
Superiore di Sanita con il suppor-
to del Ministero della Salute

Il progetto editoriale

La collana & composta da cinque
ricettari, che rispondono in modo
specifico alle esigenze a livello die-
tetico di molte delle malattie meta-
boliche ereditarie conosciute.

Ciascun ricettario affronta un tipo
di dieta e contiene 22 ricette stu-
diate appositamente e seleziona-
te da specialisti. Le caratteristiche
comuni sono l'utilizzo degli Ali-
menti Dietetici ai Fini Medici Spe-
ciali, dove previsti, e la presenza di

Collana di pubblicazioni (gratuite)
dedicate a rendere piu gradevole
un regime alimentare che puo ri-
chiedere, a causa della patologia,
I'esclusione di cibi come carne,
pesce, latticini, uova” pubblicato
su corriere.it lo scorso 25 febbraio.

Volume 3

“HE

C

ETTE PRIVE DI FRUTTOSIO

-
-

RIC
RICETTE PER DIETA CHETOGENICA

RICETTE APROTEICHE E IPOPROTEICHE
w RICETTE PRIVE DI LATTOSIO E GALATTOSIO

-

el
A RICETTE ALIPIDICHE E IPOLIPIDI

Ricette prive di lattosio e galattosio

Il libro propone consigli e ricette specificamente studiate per rendere

piu facile e appetibile la cucina senza lattosio/galattosio. Le ricette

sono state ideate con questi obiettivi:

- utilizzare alimenti naturalmente privi di lattosio/galattosio;

- rielaborare in versione senza lattosio/galattosio alcune ricette e
preparazioni tradizionali o popolari;

- approfondire I'utilizzo in cucina di alimenti vegetali alternativi a

latte e derivati.

Tutte le ricette sono state studiate e testate da chef professionisti,
per rendere riproducibile e affidabile il risultato che si otterra a casa.

piatti tradizionali rielaborati con
ingredienti facilmente reperibili.
Questi i ricettari:

Volume 1. Ricette a basso conte-
nuto di proteine o ipoproteiche,
adatte alla dieta per: fenilcheto-
nuria, leucinosi, omocistinuria,
tirosinemia di tipo |, acidemia
propionica, acidemia metilmalo-
nica, acidemia glutarica di tipo |,
acidemia isovalerica, difetti del ci-
clo dell’urea, intolleranza alle pro-
teine con lisinuria, e altre malattie
trattate con la limitazione delle
proteine (gia pubblicato).
Volume 2. Ricette a basso conte-
nuto di grassi o ipolipidiche, adat-
te alla dieta per: difetti della beta
ossidazione degli acidi grassi a ca-
tena lunga o molto lunga, deficit
di carnitina palmitoil-transferasi,
deficit multiplo di acil-CoA dei-
drogenasi, e altre malattie trattate
con la limitazione dei grassi (gia
pubblicato).

Volume 3. Ricette prive di latto-
sio e galattosio, adatte alla dieta
per: galattosemia, intolleranza al
lattosio*

Volume 4. Ricette prive di frutto-
sio, adatte alla dieta per: fruttose-
mia, intolleranza al fruttosio (non
sono malattie metaboliche eredi-
tarie).

Volume 5. Ricette per dieta che-
togenica, adatte alla dieta per:

COSA MANGERA DA GRANDE?
RICCTIE PER DIETE
METABOUGIE SPECIALI

RICETIE
PRIVE DI IATTOSIO E @LATTOSlO

RICETTE PER DIETE
METABONGIE SPECIAL|

RICETTE
PRIVE DI FRUTTOSIO

deficit del trasportatore GLUT 1,
deficit di piruvato deidrogenasi,
epilessia farmacoresistente in die-
ta chetogenica.

92181040285
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Un questionario per testare l'efficacia
de“ll Diario della mia terapia”
|l percorso di gioco di Aismme per bambini metabolici

Testare l'efficacia del “Diario della
mia terapia” nel raggiungere i suoi
due principali obiettivi: migliorare
I'adesione alla terapia infusiva dei
piccoli pazienti e aprire un canale di
comunicazione efficace e a misura
di bambino tra il piccolo paziente,
la sua famiglia e i clinici che lo se-
guono.

E questo lo scopo del questionario
che Aismme sta distribuendo alle
famiglie dei pazienti e ai medici
specialisti che hanno utilizzato o
stanno utilizzando il kit di gioco Il
Diario della mia Terapia realizzato
da Aismme per bambini fino ai 12
anni.

«Il kit & stato dato in questi mesi alle
famiglie che ne hanno fatto richie-
sta, ai Centri di Cura italiani e agli
infermieri che praticano la terapia a
domicilio di HNP - Healthcare Net-
work Partners, che lo hanno con-
segnato alle famiglie - ha spiegato
Manuela Vaccarotto, Vicepresidente
di Aismme - Alcune ci hanno riferito
che mai erano riuscite a comunica-

re con il loro bambino e a parlare
della malattia in modo cosi diretto
e responsabile, guidate dal libret-
to, parte del toolkit. Altre ci hanno
detto che i bambini si divertivano
molto con gli adesivi da appiccicare
al poster, sempre con l'aiuto della
mamma o del papa. Pero si tratta di
un numero limitato di opinioni. Ab-
biamo pensato quindi, di effettuare
una raccolta strutturata di informa-
zioni sull'impatto che il toolkit ha
avuto sulle famiglie e sui clinici dei
centri per avere una visione com-
pleta sia dell'utilita dello strumento
e su quello che eventualmente si
potrebbe migliorare., considerato
che ce ne vengono richieste altre
copie. Entro la fine del 2023 le rispo-
ste saranno raccolte e elaborate e si
valutera se sara necessario appron-
tare dei cambiamenti”.

Sono stati elaborati due questionari
diversi a seconda dei destinatari, i
genitori e i clinici. Le domande sono
relative ai contenuti ma anche alla
grafica e ai diversi elementi di cui si

compone il kit: il libro, gli adesivi, il
poster.

E possibile compilare il questio-
nario entrando nel sito di Aismme
www.aismme.org e quindi nella pa-
gina del progetto Il diario della mia
terapia.

Il Diario

della mia terapia

Il kit si propone di creare un approc-
cio‘morbido’alle terapie infusive da
parte dei bambini e aumentare cosi
I'adesione alla terapia, che € non
solo un fattore di amplificazione dei
risultati ma permette anche alla fa-
miglia e allo stesso piccolo paziente
di vivere la malattia in modo piu
sereno. Il kit apre un canale di co-
municazione efficace e tra famiglia,
clinici che lo seguono e il piccolo
paziente, che spesso ha difficol-
ta ad esprimere le sue emozioni e
spiegare l'impatto emotivo e fisico
della terapia.

E possibile richiedere “Il diario della
mia terapia” scrivendo all'indirizzo

Al lavoro il nuovo delegato Aismme
Per i pazienti di Campania, Puglia, Molise, Calabria

E Giuseppe Buonanno il Delegato di
Aismme per la regione Campania,
Puglia, Molise, Calabria, una nuova
figura di prossimita che sara dispo-
nibile sul territorio di sua competen-
za per i supporto ai pazienti meta-
bolici e alle loro famiglie.

“Sin dalla sua costituzione Aismme
ha lavorato per i pazienti affetti da
Malattie Metaboliche Ereditarie con
azioni sensibilizzazione dell'opinio-

Delegato per la regione
Campania, Puglia,

Molise, Calabria:

Giuseppe Buonanno

e-mail: bgsgiuseppe@gmail.com
Cell. 327 326 6432

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

ne pubblica, di informazione con
campagne e servizi di Aiuto-Ascolto
per i genitori, di lobbying a livello
Istituzionale e con progetti a favore
di Famiglie e Pazienti - spiega Cri-
stina Vallotto, presidente di Aism-
me - Attivita condotte soprattutto
a livello nazionale, mentre a livello
regionale ha seguito in particolare
il Veneto, dove & nata I'’Associazione.
In questi anni, pero, si sono rivolte
ad Aismme moltissime famiglie e
pazienti provenienti da ogni parte
d'ltalia. Infatti in molte regioni man-
ca un punto di riferimento associa-
tivo cui rivolgersi per momenti di
confronto, informazioni o consigli
o semplicemente per condividere la
propria storia con altre famiglie. Ab-
biamo quindi capito quanto possa
essere importante avere un punto

riferimento vicino, sul territorio, una
persona che possa raccogliere in
modo immediato le richieste di Fa-
miglie e Pazienti e trovare le modali-
ta per sostenerle e risolvere insieme
le diverse esigenze e criticita”

Oltre a Giuseppe Buonanno, Aism-
me sta selezionando delle persone
secondo criteri di preparazione,
esperienza e competenza, che la
possano rappresentare e porsi a di-
sposizione dei pazienti e delle loro
famiglie nei diversi territori, soprat-
tutto in quelli in cui non esiste un‘as-
sociazione pazienti. | Delegati regio-
nali saranno costantemente affian-
cati dai responsabili di Aismme e si
coordineranno per le loro attivita.
Per informazioni scrivere a: info@
aismme.org o chiamare il numero
verde 800 910 206.
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info@aismme.org o chiamando al
numero verde 800.910.206. Nel sito
www.aismme.org € presente una
sezione con le istruzioni per l'uso
del kit, informazioni sulle patologie
e i pdf per scaricare ulteriori adesivi
e diari.

| compiti del

delegato Aismme

Si occupera di:

- essere punto di riferimento del-
le Famiglie dei piccoli pazienti e
dei Pazienti adulti affetti da Ma-
lattie Metaboliche Ereditarie af-
ferenti al Centro Cura di Napoli
AOU Federico Il, ma anche delle
Regioni limitrofe;

- essere punto di riferimento per
la malattia “Acidemia Isovaleri-
ca” anche attraverso la pagina
Facebook Acidemia Isovalerica
- IVA - Gruppo ltalia;

- interfacciarsi a nome di Aism-
me con il Gruppo dei medici
metabolisti del Centro di Cura
del Federico II° di Napoli e con
Centri di cura limitrofi;

+ organizzare punti di informa-
zione e sensibilizzazione sul
territorio;

- di organizzare tavoli informati-
vi per le Campagne di sensibi-
lizzazione e raccolta fondi.

nella tua dichiarazione dei redditi!
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“Il supporto psicologico e necessario

in ogni fase della vita del paziente metabolico”

Intervista alla Psicologa Mirsada Sarah Carcereri,
responsabile del progetto Aurora +XLH

“Ho scelto di lavorare a questo pro-
getto perché penso sia fondamen-
tale e utile dare sostegno e voce a

quelle che sono
le difficolta lega-
te alla gestione
della quotidiani-
ta nel paziente af-
fetto da malattie
metaboliche rare”.
Spiega cosi Mirsa-
da Sarah Carcereri
la sua adesione al
progetto Aurora +

e ai caregivers dei pazienti pedia-
trici, adolescenti e adulti afferenti
il centro Cura delle malattie
metaboliche ereditarie di
Verona e alle famiglie dei
pazienti XLH di tutti i cen-
tri cura italiani.
Mirsada Sarah Carcereri e
psicologa-psicoterapeuta
ad orientamento cogni-
tivo comportamentale,
terapeuta EMDR con un
master in terapia della
famiglia, lavora come

XLH promosso da Sostegnoerisposte libera professionista
. . : azienﬁpedﬂa'ﬂ'qiead“l“ . . .
Aismme. Un servi- PerPA e loro famiglie nel reparto di pediatria
zio gratuito che of- oo densiAOtSS e nel Centro malattie

fre sostegno psico-
logico in presenza o
a distanza ai genitori

Il progetto

Cosa offre

« Sostegno psicologico a di-
stanza al di fuori dei tempi di
ricovero e per tutto il tempo
necessario;

« accompagnamento per af-
frontare al meglio le proble-
matiche inerenti la gestione
della malattia, il rapporto ge-
nitori-bimbo e bimbo-fratelli,
I'elaborazione della patologia
da parte dell'intera famiglia;

« consigli su come affrontare
le diete speciali dal punto di
vista psicologico;

« supporto per le famiglie e
per i pazienti adulti nella ge-
stione della patologia e della
quotidianita.

Come funziona

Vengono offerte risposte con-

crete, ascolto e sostegno psi-

cologico a una o piu persone
contemporaneamente. Posso-

no usufruirne anche gruppi di

famiglie con i figli aventi la stes-

sa patologia per lo scambio di

esperienze e la condivisione di

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

inpresenzaod distanza
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soluzioni dei problemi inerenti
la gestione del bambino e la sua
malattia. Si propongono anche
incontri in gruppo a caregivers
e piccoli o grandi pazienti, per
parlare della loro esperienza. La
consultazione psicologica puo
prevedere 2 o 3 colloqui esplo-
rativi e di approfondimento per
individuare risorse e criticita.
Qualora fosse necessario, la
persona puo essere avviata ad
una presa in carico di sostegno
psicologico e/o psichiatrico a
livello territoriale. Il professio-
nista resta comunque a disposi-
zione dell’'utente per accompa-
gnarlo anche in questa fase ed
individuare un percorso adatto,
sollevando quanto piu possibi-
le la persona dalla solitudine e
dallo smarrimento.

E possibile richiedere un ap-
puntamento telefonico, in vi-
deo o in presenza inviando una
mail a sostegno.psicologico@
aismme.org. Lappuntamento
viene fissato entro 72 ore.

PROGETTO

“E fondamentale dare voce alle
difficolta legate alla gestione della
quotidianita dei pazienti metabo-
lici — spiega la dottoressa Carcere-
ri - Un paziente va seguito fin dal-
le primissime fasi di vita, bisogna
accompagnarlo a trovare le risor-
se in lui per affrontare al meglio il
suo percorso. E accompagnare nel
medesimo percorso anche la sua
famiglia.

Dovrebbero tutti avere sempre a
disposizione uno spazio dove po-
tersi raccontare e esprimere paure
e difficolta. Come avviene per le
visite mediche, & importante un
percorso regolare di incontri psico-
logici”.

Quali le problematiche trattate
nei suoi incontri?

Difficolta di gestione della malattia
cronica, la rielaborazione della dia-
gnosi, e, pill in generale, la gestione

+XLH

di vissuti d’ansia, disturbi dell'umo-
re e difficolta relazionali.

Cosa cercano le persone che si ri-
volgono a lei?

Vogliono trovare un ordine, un sen-
so a quanto stanno vivendo, con-
dividere il loro vissuto, avere dei
punti di riferimento. Dopo un primo
tempo di accoglienza, si passa alla
rielaborazione della diagnosi e del
concetto di malattia. In questo caso
entrano in gioco tutti i componenti
della famiglia, chiamati e equilibrare
e attivare le loro risorse.

E per i pazienti pediatrici?

Per i bambini e i ragazzi l'interven-
to si concentra sull'aiutarli, loro e
la loro classe, a trovare un nuovo
equilibrio legato alla diversita, svi-
luppando il concetto che ognuno di
noi e diverso. Da questa consapevo-
lezza & possibile ampliare i vari modi
di stare assieme.

nella tua dichiarazione dei redditi!
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In corso il progetto di Aismme “Dritti alla meta

Percorsi di sostegno e formazione

a pazienti, famiglie

e operatori della salute

Biblioterapia e medicina narra-
tiva, educazione alimentare con
due contest e incontri zoom,
sensibilizzazione e informazione
con opuscoli informativi pensa-
te per i bimbi sulle patologie,
pillole di medicina narrativa e
formazione per gli operatori del-
la salute sui temi della cura dei
pazienti metabolici e per ostetri-
che e infermiere sullo screening
Neonatale Esteso alla nascita nei
parti domiciliari.

Sono queste le molte attivita del
Progetto proposto e realizzato
da Aismme “Dritti alla meta, per-
corsi di sostegno e formazione
a pazienti e famiglie nelle Ma-
lattie Metaboliche Ereditarie’,
co-finanziato con i fondi 8X1000
della Chiesa Valdese e da Aism-
me che si conclude il 30 giugno
prossimo.

«|l progetto integra con nuove

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

proposte i progetti e le attivita
gia in corso per i pazienti e le fa-
miglie afferenti il Centro Cura di
Verona, in presenza e da remoto,
coinvolgendo pero, grazie alle
attivita registrate e on line, an-
che professionisti della salute e
pazienti di ogni regione italiana.
- spiega Cristina Vallotto, Presi-
dente di Aismme - Si propone di
sostenere le persone con malat-
tia metabolica ereditaria e i loro
familiari, attraverso una pro-
cesso di empowerment indivi-
duale e comunitario che agisca
dell’'ecosistema di riferimento
costituito da pazienti (bambini,
adolescenti, adulti), familiari,
volontari e comunita di riferi-
mento. Un ulteriore obiettivo e
quello di creare gruppi e spazi
di incontro tra realta diverse che
possano mettersi in dialogo e
confrontarsi».
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- Percorsi di sostegno é formazione
_apazienti e famiglie con
Malattie Metaboliche Ereditarie

"Aismme cooking contest

n

Due contest di cucina con piatti
per diete metaboliche

Tra le novita del progetto c'e sicura-
mente |I”Aismme cooking contest”:
due contest di cucina con le ricette
per diete metaboliche speciali trat-
to dai ricettari della collana “Cosa
mangera da grande?” realizzata da
Aismme 0 con una propria prepa-
razione originale. Una nuova pro-
posta di Aismme, che con la realiz-
zazione della collana diricettari per
diete metaboliche speciali vuole
focalizzare I'attenzione sui regimi
alimentari salva-vita cui sono sot-
toposti i pazienti di alcune malat-
tie metaboliche ereditarie. Nella
convinzione che anche seguendo
un rigido regime alimentare si pud
preparare e gustare cibo delizioso,
magari divertendosi! «lI pazienti e
le loro famiglie sono stati invitati a
cimentarsi in cucina con una delle

nella tua dicjik

gustose preparazioni proposte dai
ricettari o proponendo una pro-
pria ricetta, documentando la loro
impresa con foto o video- spiega
Manuela Vaccarotto -. Quindi, una
Giuria di esperti ha scelto i vincitori,
che si sono aggiudicati i premi. La
foto e i video dei vincitori, insieme
a quelle piu significative e simpa-
tiche, sono pubblicate nel sito di
Aismme. Il contest e stato fatto a
febbraio e a maggio-giugno».
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Quattro album sulle malattie metaboliche
Linguaggio e grafica a misura di bambino

Un unicum in Italia anche la realizza-
zione di quattro album per bambini
su alcune patologie piu rappresen-
tate per la fascia d'eta (4-8 anni) di
pazienti afferenti il Centro Cura di

Verona. Album strutturati utilizzan-
do un linguaggio e una grafica a mi-
sura di bambino grazie al contributo
di professionisti quali psicologa, die-
tista e medico. Questo per avvicinare

Aismme e un‘associazione che dal
2005 lavora per i pazienti affetti
da patologie metaboliche geneti-
che rare. Si impegna per migliorare
la cura, I'assistenza e la qualita di
vita dei malati e delle loro famiglie
con attivita di sensibilizzazione, di
lobbying e progetti.

Un'attenzione speciale Aismme la
riserva ai bambini, cui offre servizi
e iniziative dedicate, con un focus
particolare a chi e sottoposto a diete
salvavita (la favola Lelefante blu) e a
terapie e controlli che comprendono
infusioni, analisi del sangue, iniezioni,
trattamenti impattanti per i piccoli
pazienti (il kit di gioco La mia terapia).

il piccolo paziente alla conoscenza
e alla consapevolezza della sua
malattia e aiutare nel contempo i
caregiver ad accompagnarlo nel
suo percorso di vita.

~~ Dall'introduzione degli album %

Sono materiali pensati a supporto
dei genitori ma a misura di bambi-
no, con linguaggi e grafiche parti-
colari, accessibili e accattivanti, nati
con l'idea che lI'aderenza alla terapia
passi anche attraverso la consape-
volezza e l'informazione e, perché
no, il gioco.

Sono gli stessi principi che ci han-
no guidato nella realizzazione di
questo libretto, che si propone di
raccontare e spiegare in modo ‘lie-
ve, con parole semplici e simpatici
disegni, patologie che influiscono
in modo importante sulla vita dei
bambini e delle bambine.
All'interno anche trucchi per supe-

92181040285

Incontri e corsi
di formazione
per pazienti

e operatori

Infine, si sono svolti incontri te-
matici on line per i pazienti con
una psicologa, corsi di forma-
zione per gli operatori della sa-
lute su temi attinenti il paziente
metabolico, in presenza o nella
modalita da remoto, e incontri
di approfondimento sullo scre-
ening neonatale alla nascita
per ostetriche e infermiere che
seguono i parti domiciliari.

rare la paura nei momenti difficili
del percorso di cura ma anche tecni-
che dirilassamento e di introspezio-
ne, per conoscersi meglio e affron-
tare le proprie emozioni. Da fare,
naturalmente, con il supporto di un
adulto, o utilizzando il QRcode che
fornisce una videoguida.
Ci auguriamo che questo libretto
offra ai bambini le parole migliori
per comprendere e imparare a con-
vivere con la loro malattia, e ai geni-
tori uno strumento per aiutare i loro
figli, migliorando cosi la qualita di
vita loro e dell'intera famiglia.
Il Consiglio Direttivo
di Aismme aps
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La misurazione dell'impatto della malattia
metabolica genetica sulla qualita della vita
Aismme propone dei questionari ai pazienti e famiglie

Misurare limpatto generale della
malattia metabolica rara sulla qua-
lita della vita di famiglie e pazienti
per comprendere il modo in cui la
salute influisce a livello fisico e psi-
chico, ma anche supportare il team
di presa in carico nel definire un ot-
timale intervento e supporto clinico
e psicologico del paziente e della
sua famiglia: € questo l'obiettivo
del nuovo progetto di Aismme che
ha proposto la somministrazione di
una serie di questionari ai pazienti
afferenti il Centro Regionale di Cura
- UOS Malattie Metaboliche Eredita-
rie dell’AOUI di Verona e in partico-
lare ai pazienti affetti da Fenilcheto-
nuria (PKU).

Perché misurare I'impatto della ma-
lattia? “Da qualche anno Aismme
propone a Verona progetti di so-
stegno psicologico in presenza e a
distanza per aiutare i pazienti ado-
lescenti e adulti affetti da patologie
metaboliche, ma anche i genitori e
le famiglie - spiega Cristina Vallot-

to, Presidente di Aismme - Il grande
numero di persone che si & rivolto
a questi servizi dimostra quanto sia
importante questo tipo di sostegno,
e quanto sia necessario andare piu
a fondo per cercare di comprendere
in quale misura la sofferenza e il ca-
rico della malattia gravino su di loro.
Questo per intraprendere percorsi
di cura e sostegno sempre piu ade-
guati ai loro bisogni. Ecco dunque
I'idea di misurare il disagio in modo
oggettivo, attraverso la sommini-
strazione di questionari in diversi
momenti e fasi della vita e della
malattia, dalla diagnosi alla terapia,
dalla dieta alla cura”.

Quanto emergera dai questionari
permettera di comprendere il modo
in cui la salute influisce a livello fisi-
co, psichico ed emotivo, e I'impatto
generale che la condizione di ma-
lattia sta esercitando sul paziente e
sulla sua famiglia. Informazioni che
potranno essere tenute in conside-
razione dal clinico, ad integrazione

della analisi clinica tradizionale,
nella valutazione complessiva e del
piano terapeutico. Il personale sani-
tario verra dunque messo in grado
di capire meglio il genere di aiuto
che il paziente vorrebbe ricevere e
di identificare i settori della sua vita
maggiormente toccati da una deter-
minata situazione psicologica e fisi-
ca, individuando quali siano i sinto-
mi che possono causare i problemi
maggiori. Sara quindi agevolato nel
definire un intervento ottimale per
il paziente che possa comprende-
re sia l'aspetto della gestione della
malattia, sia consigli comportamen-
tali per un valido supporto clinico e
psicologico suo e del contesto in cui
vive.

“Ai pazienti e al loro nucleo familiare
vengono somministrati diversi que-
stionari in determinanti momenti
della loro vita, che individuano i
diversi ambiti di stress — spiega la
Vicepresidente di Aismme Manuela
Vaccarotto -. Ogni questionario € ca-

librato per rispondere alle esigenze
delle diverse fasce di eta. Le risposte
vengono elaborate da un team di
esperti, che in seguito forniranno
un quadro complessivo allo specia-
lista”

Il progetto & seguito dalla Dottores-
sa Mirsada (Sarah) Carcereri, psico-
loga-psicoterapeuta nel Centro re-
gionale di Cura delle MME di Verona
che segue i pazienti e le famiglie ed
@ responsabile anche del Progetto
Aurora + XLH, il sostegno psicolo-
gico a distanza che Aismme offre ai
pazienti da oltre tre anni che com-
prende colloqui psicologici, di so-
stegno e di psicoterapia, fin dai pri-
missimi momenti dopo il richiamo a
seguito dello screening neonatale
positivo. Il sostegno psicologico a
distanza é aperto anche a Famiglie
e pazienti adulti affetti da XLH, una
grave malattia metabolica dell'osso.
Il Progetto “La misurazione del di-
sagio” e realizzato con il contributo
non condizionante di Bio Marin.

28 Febbraio: Giornata Mondiale delle Malattie Rare

Aismme a Verona con “Rari, mai soli. Insieme in viaggio”

RARE DISEASE DAY
28 FEBRUARY 2023

#RAREDISEASEDAY RAREDISEASEDAY.ORG

Aismme ha celebrato a Verona la
Giornata Mondiale Malattie Rare, un
momento per accendere i riflettori
sui pazienti rari. In collaborazione
con I'AOUI di Verona - Centro Clinico
e Centro Screening, DBA Associazio-
ne e con il patrocinio di Uniamo, ha
proposto un evento rivolto a tutta la
comunita, ma soprattutto ai pazienti
e alle loro famiglie afferenti il Centro
di Verona dal titolo “Rari, mai soli. In-

RAREDISEASEDAY.ORG

sieme in viaggio” nell'Ospedale Bor-
go Trento: stand informativi gestiti
da Aismme e da DBA, la Fondazio-
ne di ricerca che sostiene i pazienti
affetti dall’Anemia di Diamond-
Blackfan e “Re-Mi-Sol. Noi siamo qui”,
letture ad alta voce con accompa-
gnamento del flauto traverso della
dottoressa Chiara Salvottini, medico
in formazione pediatrica.
Un'occasione importante anche per
ricordare il fondamentale ruolo delle
Associazioni dei pazienti, sempre al
loro fianco con progetti di sostegno
e consulenza, attive nel presentare i
bisogni e le necessita ai tavoli deci-
sionali, e controparte autorevole nei
confronti delle Istituzioni. Una voce
forte, che permette ai pazienti di su-
perare il terribile senso di solitudine
e di impotenza che accompagna
queste patologie.
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