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Editoriale

Alcune buone notizie,
ma il nostro impegno continua

Per Aismme il 2023 si chiude con l'ot-
tima notizia dell’assegnazione del
premio Omar alla collana di ricettari
“Cosa mangera da grande? Ricette
per diete metaboliche speciali” nella
categoria Campagna di comunica-
zione non professionisti, un ricono-
scimento che testimonia Iimpegno
dell'associazione nelloffrire progetti
che migliorano la qualita di vita dei
pazienti, in particolare dei bimbi me-
tabolici e delle loro famiglie.

Questa iniziativa si unisce alle molte
attivate da Aismme, dal kit di gioco
“Il diario della mia terapia’; per un
approccio ‘morbido’ alle terapie infu-
sive, ai libretti ad uso di bambino su
quattro patologie tra le piu diffuse
in eta pediatrica: “Tu, noi e...” Come
dimenticare, poi, la favola illustrata
“Lelefante blu” e il progetto “Un sor-
riso al cioccolato” con prodotti na-
talizi di cioccolato aproteico regalati
ai pazienti piccoli e grandi. E poi gli
interventi di sostegno psicologico,

anche fuori dal Centro di cura, di edu-
cazione e formazione per le famiglie
ma anche per gli operatori della ri-
storazione sulle diverse dietoterapie,
con contest e corsi di cucina, la messa
a disposizione di una infermiera Case
Manager al Centro cura di Verona e il
supporto con il Centro aiuto ascolto.
Tutte azioni concrete che vanno di
pari passo con le attivita di pressione,
lobbying e sensibilizzazione dell'opi-
nione pubblica, del mondo medico e
dei decisori politici e sanitari a favore
dei pazienti.

Con un occhio al Centro di Verona,
ma anche a altre realta italiane, dove
Aismme, attraverso i suoi delegati
supporta i malati metabolici, in parti-
colare dove non esistono Associazioni
di pazienti.

Pronti ad intervenire dove ci sono
emergenze nella qualita della cura
e dell'assistenza, come avvenuto in
Abruzzo, dove si paventa il rischio di
un depotenziamento del Centro cura

di Pescara.

Ci siamo anche quando i pazienti
rari non trovano punti di riferimen-
to, come nel caso dei malati di PKU,
che rappresentiamo nel Consiglio
Internazionale dei pazienti PKU, pro-
muovendo anche la formazione degli
operatori sanitari e offrendo servizi di
ascolto e supporto psicologico.

Tutto questo non potremmo farlo se
non potessimo contare sul costante
supporto delle famiglie e anche di
aziende sensibili cui diciamo grazie.
In un contesto dove emergenze e ur-
genze sopravanzano continuamente
le esigenze dei malati rari, la voce di
Aismme continua a farsi sentire. An-
che per gioire insieme delle risposte
positive che le nostre richieste, insie-
me a quelle del ricco mondo delle As-
sociazioni italiane, ricevono. Una tra
tutte il tanto atteso inserimento della
SMA nel pannello di screening neona-
tale, notizia dell’'ultima ora che segue,
purtroppo, l'ennesimo caso di un bim-

Un pensiero va a Sonia Scoizzato,
socio fondatore e Consigliere di
Aismme dalla sua fondazione. Al
nostro fianco per anni, entusiasta
e infaticabile, ci ha lasciato il 22
novembre scorso dopo una breve
malattia.

Grazie Sonia, sappiamo che sarai
sempre con noi.

bo non diagnosticato in tempo per
poter essere salvato. Ma ancora tante
patologie restano al palo e il nostro
lavoro non puo quindi fermarsi.
La speranza e che a questi piccoli
successi ne seguano molti altri e che
la vita dei malati rari e delle loro fami-
glie possa essere sempre meno dolo-
rosa e sempre pit semplice.
La Presidente di Aismme
Cristina Vallotto
La Vicepresidente di Aismme
Manuela Vaccarotto

Malattie Rare

Testo Unico, mancano regolamenti e Decreti attuativi
Continuano gli appelli e intanto i bimbi muoiono

Continuano le pressioni da parte
delle Associazioni dei pazienti e di
rappresentanti del mondo medico
e politico per l'effettiva attuazione
del Testo Unico delle MR, entrato
in vigore il 12 dicembre 2021cui
mancano ancora gli strumenti le-
gislativi necessari per essere effet-
tivamente operativo. Alcune delle
disposizioni in essa contenute
necessitano di decreti attuativi e
regolamenti per essere concreta-
mente applicabili e dunque per
produrre i loro effetti; i tempi per
la loro emanazione, indicati dalla
legge stessa, sono ormai scaduti
da tempo e molti di questi prov-
vedimenti ancora non sono stati
emanati.

Ritardi che impediscono tra l'altro

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

I'inserimento nel panello di scre-
ening nazionale dello SNE di una
serie di patologie, che al momento
solo alcune Regioni identificano
con progetti pilota. Sono al palo
SMA, Mucopolisaccaridosi tipo 1
(MPS 1), Immunodeficienze combi-
nate gravi (SCID), Deficit di adeno-
sina deaminasi (ADA-SCID), Deficit
di purina nucleoside fosforilasi
(PNP-SCID), Adrenoleucodistrofia
X-linked (X-ALD), Iperplasia surre-
nalica congenita (SAG), Sindrome
Adrenogenitale, Malattia di Pom-
pe, Malattia di Fabry (X-linked),
Malattia di Gaucher.
La conseguenza é che la mancanza
di test alla nascita provoca disabi-
lita quando non anche la morte di
continua nella pagina seguente >

Le interrogazioni

L'aggiornamento del panel e I'in-
serimento della SMA tra le patolo-
gie da ricercare con lo screening
sono stati oggetto di diverse in-
terrogazioni parlamentari, tra cui
quelle presentata recentemente
dal Senatore Orfeo Mazzella, e
a fine settembre dall'Onorevole
llenia Malavasi. “Dei cinque dif-
ferenti atti legislativi necessari
alla piena attuazione della legge
- spiega - & stato istituito solo il
Comitato nazionale malattie rare
e l'applicazione di questa legge e
quasi totalmente disattesa Man-
cano 4 (su 5!) decreti attuativi e

I'aggiornamento della lista delle
malattie rare esentate dalla parte-
cipazione al costo é fermo al 2017.
Su questo ultimo punto, la legge
prevede e consente un intervento
da parte del Ministero della salute
che, nelle more del perfeziona-
mento della procedura di aggior-
namento, pud, di concerto con
il Ministro dell'economia e delle
finanze, provvedere con proprio
decreto all'aggiornamento. Gli
strumenti quindi ci sono, ades-
so € arrivato il momento di dare
risposte concrete. Per farlo serve
soprattutto la volonta politica”.

nella tua dichiarazione dei redditi!
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LEA ed esenzioni MR: troppo lenti i tempi

Le prestazioni aggiornate nel 2017 entreranno in vigore nel 2024

I nomenclatori che renderanno ef-
fettive le modifiche dei LEA effet-
tuate nel 2017 sono stati approvati
ufficialmente ad agosto, ed entre-
ranno in vigore nel 2024. Dunque,
anche se i codici di esenzione per
malattie rare aggiornati nel 2017
sono entrati in vigore a settembre
2017, alcune delle prestazioni ad
esse correlate saranno effettive
solo dal prossimo anno. Tra que-
ste le prestazioni di accertamento
diagnostico, in particolare relative
alle indagini genetiche, di una se-
rie di malattie metaboliche rare.
Nel nuovo elenco compaiono perd
anche piu semplici prestazioni di
dosaggio enzimatico metabolico,
prima escluse dall’elenco e quindi
di fatto non eseguibili in regime
pubblico.

Le richieste di
aggiornamento e
inclusione nei LEA

Dal 2016 al 2020 sono state 187 le
richieste di aggiornamento e in-
clusione dei LEA: 49% da associa-
zioni di pazienti e/o cittadini, 39%
da societa scientifiche o enti del
SSN e 12% da produttori di tecno-
logie sanitarie. Tra queste richieste
numerose sono state le istanze di

inserimento di patologie rare nell'e-
lenco delle malattie esenti da ticket,
tra le quali la cataratta congenita, la
Malattia polmonare ntm, le Cisti di
Tarlov, l'alopecia areata e l'algodi-
strofia. Nel 2021 la Commissione ha
concluso I'esame di 33 gruppi omo-
genei di richieste di aggiornamen-
to, corrispondenti a sole 62 singole
richieste.

Il lungo iter verso
I'effettivita dei LEA

Nel gennaio 2022 il Ministero del-
la Salute ha trasmesso alle Regioni
il decreto di aggiornamento delle
tariffe, la cui approvazione non &
tuttavia andata a buon fine. Dopo
un tira e molla di mesi tra Governo
e Regioni, il 4 agosto 2023, é stato
pubblicato sulla Gazzetta Ufficiale
n. 181 il Decreto del Ministero della
salute del 23 giugno 2023 recante
Definizione delle tariffe dell'assi-
stenza specialistica ambulatoriale
e protesica, il cosiddetto DM Tariffe.
Questo decreto recepisce, final-
mente, l'aggiornamento dei LEA
previsto dal DPCM del 2017, apren-
do la strada a ulteriori aggiorna-
menti, in recepimento di quanto
analizzato dalla Commissione tra il
2017 e i giorni nostri. | “nuovi” LEA

entreranno quindi in vigore dal 1°
gennaio 2024 per quanto concer-
ne le tariffe dell'assistenza specia-
listica ambulatoriale e dal 1° aprile
2024 per quanto concerne le tariffe
dell'assistenza protesica.
Purtroppo, in vista della scadenza,
nella seduta del 26 luglio 2023, la
Conferenza delle Regioni si € occu-
pata del rinnovo della componente
di rappresentanza territoriale, de-
signando 14 membri in totale, di
cui sette effettivi e sette supplenti.
Mancano, tuttavia, ancora le nomi-
ne degli altri membri oltre al Mini-
stro della Salute in carica: rappre-
sentanti del Ministero, un membro
designato dall’Istituto Superiore di
Sanita, uno dall’Agenzia nazionale
per i servizi sanitari regionali, uno
dall'Agenzia ltaliana del Farmaco,
uno dal Ministero dell'economia e
delle finanze e alcuni delegati re-
gionali. Il lavoro della Commissione
€ quindi fermo.

La insopportabile lunghezza dei
tempi di attesa per il rinnovo dei
LEA e stata in moltissime occasio-
ni messa in luce dalle associazioni
rappresentative del mondo del so-
ciale, della disabilita e delle malattie
rare e croniche. Ma non solo, anche
diversi esponenti politici si sono

adoperati per sollevare di fronte al
Governo le criticita piu sentite, at-
traverso interrogazioni sia al Senato
della Repubblica che alla Camera
dei Deputati.

Il testo unico MR
dovrebbe migliorare

le cose

La Legge 10 novembre 2021 n. 175,
meglio nota come “Testo Unico sul-
le Malattie Rare” entrata in vigore
nel dicembre 2021, interviene su
una serie di tematiche tra cui I'ag-
giornamento dell’elenco delle ma-
lattie rare esenti.

Prevede infatti che il Ministero della
salute, nelle more del perfeziona-
mento della procedura di aggiorna-
mento e di concerto con il Ministro
dell'economia e delle finanze, possa
provvedere con proprio decreto
all'aggiornamento dell’elenco delle
malattie rare esenti. Questo proprio
per permettere ai pazienti e alle fa-
miglie di non dover attendere anni
per gli aggiornamenti degli elenchi.
Purtroppo pero molti dei provvedi-
menti attuativi necessari a rendere
effettiva l'applicazione del Testo
Unico Malattie Rare non sono anco-
ra stati emanati.

(Fonte Omar)

> segue dalla pagina precedente
bambini che non vengono scree-
nati per malattie severe perché in
attesa di entrare nel panel. Come &
accaduto a novembre scorso quan-
do Ettore, un bimbo affetto di SMA-
Atrofia Muscolare Spinale € morto
perché in Veneto non si effettua il
test neonatale che I'avrebbe potu-
ta identificare precocemente. Ad
oggi sono solo 10 le Regioni che
per propria volonta effettuano il
test per questa patologia: Abruzzo,
Campania, Lazio, Lombardia, Ligu-
ria, Puglia, Piemonte + Valle d’Ao-
sta, Toscana, Provincia Autonoma
di Trento e Provincia Autonoma di
Bolzano.

“Bisogna fare presto, perché si e
gia fatto troppo tardi. Troppo tar-
di per Ettore, che € morto a soli 34
giorni, tardi rispetto alle scadenze

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

di legge, troppo tardi perché non
ci possono volere anni per firmare
un decreto previsto dalla Legge
e che serve a salvare vite. Questo
€ un ultimatum, o il Decreto sara
firmato e pubblicato in tempi bre-
vissimi o la protesta assumera toni
drammatici, perché la situazione
drammatica lo & gia”. E questo il
messaggio che |’Associazione Fa-
miglie SMA ha lanciato lo scorso
16 novembre, nel corso di una
conferenza stampa organizzata
d'urgenza alla Camera dei Depu-
tati dall'Onorevole llenia Malvasi
in collaborazione con l'associazio-
ne e con il supporto di Osserva-
torio Malattie Rare-OMaR proprio
in seguito alla vicenda del piccolo
Ettore; una morte annunciata che
conferma quel che da tempo le as-

sociazioni di pazienti denunciava-
no: senza lo Screening Neonatale
Esteso (SNE) si perdono vite.

“Sono molto arrabbiata, direi in-
dignata per quello che é succes-
so al piccolo Ettore - ha esordito
I'Onorevole Maria Elena Boschi,
Presidente dell'Intergruppo Parla-
mentare Malattie rare — Manca il
Decreto del Ministero della Salute,
rispetto a cui noi portiamo avanti
una costante sollecitazione al Go-
verno, attraverso emendamenti,
interrogazioni, iniziative pubbli-
che. E inaccettabile, soprattutto
perché sappiamo che non c’é@ un
problema legislativo, né di risorse.
E imperdonabile lo spreco di una
vita umana che poteva essere evi-
tato. Per questo, non ci acconten-
teremo piu dell’ennesima risposta

burocratica. Mi dispiace molto - ha
aggiunto - che dopo la vicenda di
Ettore non abbia sentito una sola
parola da parte della Presidente
del Consiglio, del Ministro Schillaci
o di un qualsiasi esponente del Go-
verno. Noi abbiamo sollecitato tut-
ti i Governi che si sono succeduti e
a questo Governo chiediamo una
risposta”.

nella tua dichiarazione dei redditi!
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Cosa stiamo aspettando?!

Di Manuela Vaccarotto, Vicepresidente di Aismme

Dal 2016 alcune patologie di origi-
ne genetico-metabolica, circa 50
sulle 1.700 conosciute, sono grazie
alla legge 167/ 2016 screenate alla
nascita in ogni regione in ltalia
per tutti i neonati grazie allo Scre-
ening Neonatale Esteso. E’ un test,
fortemente voluto da Aismme,
che permette di identificare pre-
cocemente oltre 450 bambini af-
fetti all’anno, evitando loro i danni
cerebrali e fisici causati dal ritardo
diagnostico, essendo malattie che
pochissimi clinici riconoscono,
grazie a terapie nutrizionale e in-
tegratori.

Possiamo dire di aver arrestato
una STRAGE di neonati e bambi-
ni che altrimenti avrebbero subi-
to incredibili danni sviluppando
gravissime disabilita se non anche
morendo per il mancato riconosci-
mento precoce della malattia.

La Legge 167 é stata modificata
nel tempo ed é stato parzialmen-
te ampliato I'elenco delle malattie
screenabili, anche grazie al fatto
che alcune regioni autonoma-
mente avevano inserito nei loro
programmi di screening altre ma-
lattie metaboliche, come alcune
malattie lisosomiali, o neuromu-
scolari come la SMA.

Ma occorrono nuovi inserimenti.

Il Gruppo di Lavoro istituito pres-
so il Ministero della Salute ha gia
completato da molto tempo la re-
visione e dato il benestare per ul-
teriori nove malattie nel pannello
ufficiale, e il Ministero e il Ministro
stesso hanno confermato I'impe-
gno ad emettere il decreto con il
quale si potra finalmente avere
I'ampliamento del pannello uffi-
ciale della Legge 167/2016 dopo
quasi otto anni dalla sua approva-
zione, con oltre 5 anni di ritardo.
Eppure, abbiamo dovuto registra-
re 'ennesima morte di un neonato
affetto da SMA nato in unaregione
in cui questo test partira autono-
mamente ma solo a gennaio 2024,
perché si gridasse allo scandalo e
si evidenziasse I'importanza dell’i-
dentificazione precoce di queste
malattie terribili, richiamando il
Ministero alle sue responsabilita.
Certo, apprezziamo che il Governo

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

in carica da un anno e il Ministro si
siano impegnati in tal senso, ma
non basta. Non e sufficiente che
nel prossimo decreto sia presa in
considerazione soltanto la SMA,
gia applicata in oltre 10 regioni.
Non & ammissibile che le altre otto
patologie approvate dal Gruppo
di Lavoro del Ministero (Malattia
di Fabry, di Pompe, di Gaucher e
MPS1, Adrenoleucodistrofia, due
immunodeficienze combinate
gravi e Iperplasia surrenalica con-
genita) siano ancora al palo, con-
dannando a morte o alla disabilita
i neonati affetti che non avranno
la fortuna di nascere in una delle
regioni che hanno gia provveduto
ad inserirle nel test alla nascita.

Le persone con una malattia rara,
siano essi in eta pediatrica o adul-
ta, troppo spesso vengono identi-
ficati con ritardi anche di decenni.
Quando i sintomi si palesano in
eta adolescenziale od adulta spes-
so occorrono anni di pellegrinaggi
tra un centro e l'altro per arrivare
ad una diagnosi corretta.

Un’altra lettera appello
di 65 Associazioni
Aismme e una delle 65 tra associa-
zioni e federazioni che hanno sot-
toscritto nei primi giorni di dicem-
bre I'ennesima lettera appello al
Ministro promossa da AIAF - Asso-
ciazione ltaliana Anderson-Fabry
APS. La richiesta & chiara: inserire
nello screening neonatale anche
le nove patologie che sono state
ritenute ammissibili dal Gruppo
di Lavoro sullo SNE, nominato dal
Ministero stesso nel 2021.

Stiamo pagando un prezzo enor-
me, che grava su chi nasce affet-
to da una di queste malattie che,
e importante sottolineare, hanno
tutte a disposizione una terapia
enzimatica sostitutiva, genica o
anche il trapianto di organi (come
midollo e fegato), queste ultime
risolutive.

E allora perché questo ritardo?
Perché dobbiamo sottostare a
questa ingiustizia, dove la morte o
la vita, la disabilita o la salute sono
una variabile dipendente dal luo-
go in cui nasce?

Un’eccellenza

che va mantenuta
Abbiamo i centri di presa in ca-
rico dei bambini attivi in tutte le
regioni, un’expertise di eccellenza
rappresentata dalla SIMMESN (la
societa scientifica) che si sta im-
pegnando moltissimo anche con
il supporto di noi associazioni dei
pazienti, che spesso finanziamo
strumenti di laboratorio, borse
di studio o assegni di ricerca per
gli operatori e medici proprio per
poter dare il meglio in fatto di dia-
gnosi precoce ai bimbi che nasce-
ranno.

Abbiamo lo screening alla nasci-
ta, che da una risposta diagnosti-
ca almeno alle patologie rare piu
frequenti, soprattutto per quelle
che mettono in pericolo la vita
del neonato. Non possiamo fer-
mare il progresso in medicina,
non possiamo privare le famiglie
di uno strumento cosi importante
per preservare la salute dei figli e
la loro, perché le sofferenze di un

APS @

figlio disabile o la sua morte sono
indicibili!

Abbiamo una buona Legge, la
167/2016. Applichiamola, mante-
nendo |'impegno dell'aggiorna-
mento costante del pannello uf-
ficiale nazionale di screening alla
nascita.

C'é bisogno di cambiare registro,
cosi non puo funzionare. Dev'es-
sere adottata una diversa azione
di sistema che deve avere una pri-
orita scientifica, sanitaria e istitu-
zionale PRIMARIA.

E stabiliamo subito un nuovo per-
corso, una nuova modalita per
accelerare questo processo, an-
che con il coinvolgimento delle
associazioni rappresentanti dei
pazienti che hanno lavorato anni e
contribuito con milioni di euro af-
finché questo fondamentale per-
corso di prevenzione secondaria
potesse diventare una realta che
I’'Europa, cui stiamo dando I'esem-
pio per il pit alto numero di pato-
logie screenate, ci invidia!

dlsimme

Associazione Italiana Sostegno
Malattie Metaboliche Ereditarie

L'associazione dei malati
e delle loro famiglie
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Il Ministro Schillaci“Screening Neonatale Esteso,

a gennaio la SMA nel pane

La pressione delle associazioni dei
pazienti e la morte del piccolo Etto-
re, afflitto da SMA e non diagnosti-
cata precocemente, hanno spinto
il Ministero della Salute, dopo un
incontro con Famiglie Sma e Omar
con i massimi vertici del Ministero
e il Ministro Orazio Schillaci che si
e svolto il 22 novembre scorso, ad
assicurare che entro i primi di gen-
naio, la SMA verra inclusa nel panel.
Una notizia appresa mentre Aism-
menews stava per andare in stam-

pa. La redazione ha deciso di lascia-
re gli articoli antecedenti a questa
svolta per permettere di valutare il
lavoro e I'impegno di Associazioni,
mondo medico e politico per arriva-
re a questo risultato.

Per quanto riguarda le altre pato-
logie da sottoporre a SNE per le
quali il Gruppo di lavoro istituito
presso il Ministero ha gia espresso
parere favorevole, i rappresentanti
del Ministero hanno riferito di aver
inviato nell'agosto scorso richiesta

III

al Ministero dell'economia e delle
finanze di inserimento e di aver ri-
cevuto il 17 novembre la richiesta di
rimodulare alcuni aspetti tecnici del
Decreto. Il prossimo step, dunque,
consistera in un secondo passaggio
con il MEF e quindi nell'invio alla
Conferenza delle Regioni per il loro
accordo.
Le patologie in attesa:
+ Mucopolisaccaridosi tipo 1

(MPS 1)
« Immunodeficienze combinate

gravi (SCID)

- Deficit di adenosina deaminasi
(ADA-SCID)

- Deficit di purina nucleoside
fosforilasi (PNP-SCID)

« Adrenoleucodistrofia X-linked
(X-ALD)

- Iperplasia surrenalica congenita
(SAG)

- Sindrome Adrenogenitale

- Malattia di Pompe

- Malattia di Fabry (X-linked)

- Malattia di Gaucher

Il Programma educativo di MetabERN per i medici
Focus su diagnosi, clinica e terapie

Il Programma educativo su dia-
gnosi, clinica e terapie (DCTEP
- Diagnostic, Clinical and Thera-
peutic Education Programme) per
le malattie metaboliche ereditarie

European
8 Reference
* Network

(MME) & il primo programma di for-
mazione a distanza sviluppato dal-
la Rete di Riferimento Europea per
le malattie metaboliche ereditarie.
| singoli moduli sono accreditati

MetabERN

European Reference Network
for Hereditary Metabolic Disorders

dal Consiglio europeo di accredita-
mento per I'educazione continuain
medicina (EACCME), e rappresenta-
no occasioni di attivita ECM per i
medici.

Il programma fornisce ai parteci-
panti una base completa sulle ma-
lattie metaboliche rare e complesse,
assieme alle competenze e alle co-
noscenze necessarie per la diagno-
si, la presa in carico e il trattamento
di questi pazienti con un approccio
multidisciplinare. Il programma si

rivolge ai medici specializzandi,
ai tirocinanti, ma anche medici di
medicina generale e a diversi spe-
cialisti.

Attualmente, il programma & com-
posto da undici moduli, ciascuno
dei quali comprende videolezioni
presentate da esperti nel campo
delle MME, selezionati tra i membri
di MetabERN. Il programma sara
aggiornato costantemente, e nuovi
moduli saranno aggiunti il prossimo
anno.

L’AOU di Verona e un’eccellenza

per le MR ematologiche e metaboliche

Lo certifica per le ERN il consorzio indipendente Idom

L'AOUI di Verona ha ottenuto il
massimo risultato di eccellenza
per due ERN: le Malattie rare ema-
tologiche (Eurobloodnet) e Malat-
tie rare metaboliche (Metabern).
Sono state valutate “eccellenti” le
performance relative al livello di
assistenza al paziente e per la ri-
cerca.

Le strutture sanitarie che aderi-
scono alla rete europea ERN sono
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state sottoposte, per la prima
volta dopo cinque anni, alla valu-
tazione da parte del consorzio in-
dipendente Idom. La valutazione &
stata fatta sulla base di numerosi
parametri, tra cui anche il grado
di soddisfazione delle associazioni
dei pazienti.

“Questo importante risultato € un
successo per tutta I'’Azienda ospe-
daliera universitaria — ha commen-

tato il Professor Domenico Girelli,
direttore dell’'Unita Medicina d'ur-
genza e coordinatore del progetto
ERN-EuroBloodNet - Prendere in
carico un paziente con una pato-
logia rara significa disporre di una
rete organizzativa di alta qualita
perché il malato ha bisogno di
essere seguito a tutti i livelli, com-
presa la fase di transizione dall’eta
pediatrica a quella adulta. Lorga-

nizzazione complessa si coniuga
con la qualita dei professionisti e
della ricerca, che & fondamentale
per assistere pazienti con queste
complessita. Le valutazioni sul
nostro lavoro sono lusinghiere. E
il risultato in cui speravamo e per
il quale ci siamo tutti impegnati a
fondo, una strada che continuere-
mo a percorrere con grande pro-
fessionalita”.

nella tua dichiarazione dei redditi!



Malattie Rare

Nomenclatore tariffario:
dal 2024 diagnosi genetica piu difficile

In molte regioni torneranno a pagare le famiglie

La buona notizia & che dal gennaio 2024
avremo il nuovo nomenclatore tariffario
che finalmente recepisce le modifiche
introdotte dai LEA. La cattiva & che i
forti ritardi provocano linserimento di
prestazioni ormai vecchie e superate,
e che blocca il progresso scientifico.
Secondo la Societa Italiana di Genetica
Umana (SIGU) avremo diagnosi piu dif-
ficili e lente, e aumenteranno ancora le
disparita tra Regioni, alcune delle quali
porranno diverse indagini genetiche a
carico dei pazienti e delle famiglie

Le criticita secondo SIGU
“Molte prestazioni relative alla gene-
tica, oggi essenziali per fornire una ri-
sposta diagnostica tempestiva e certa
ai pazienti con patologie rare senza
diagnosi, non sono state inserite, e
Cio significa che il SSN non le fornira
gratuitamente — spiega a Omar la Ge-
netista Dottoressa Daniela Zuccarello,
Rappresentante della SIGU e Dirigente
Medico presso I'UO di Genetica Clinica
del’lAOU di Padova - In pratica, non
potremo eseguire indagini genetiche
mirate in tutte quelle situazioni in cui
non si puod porre il sospetto diagnosti-

co legato ad una malattia rara esente”
“Il problema nasce dai tempi lunghis-
simi trascorsi tra la definizione del
nomenclatore LEA, che si & svolta nel
2014-2016, e I'entrata in vigore, a gen-
naio 2024, 10 anni dopo - spiega llaria
Ciancaleoni Bartoli, Direttrice di Osser-
vatorio Malattie Rare - Levoluzione
tumultuosa della genetica ha reso ra-
pidamente obsoleto il sistema diagno-
stico che poteva andar bene 10 anni fa.
A questo si aggiunge il problema mai
superato dei codici di esenzione per
malattia rara che non vengono aggior-
nati dal 2017 e la mancata applicazio-
ne di quanto previsto dal Testo Unico
Malattie Rare, che aveva giustamente
indicato la necessita di trasferire nel
nostro sistema di esenzioni gli Orpha-
code, gli unici che garantirebbero di
non lasciar fuori alcuna patologia nota:
un combinato di ritardi che a gennaio
esplodera sulle famiglie in cerca di dia-
gnosi e sulle coppie a rischio che cerca-
no o attendono un bambino”.

Gli effetti negativi di questo ritardo
0 mancato inserimento si vedranno
soprattutto in quattro ambiti: la dia-
gnosi delle malattie rare e genetiche,

Gemmato: ripartiti
dalla Conferenza Stato-Regioni
i 50 milioni del Piano nazionale MR

In 9 novembre scorso il sottose-
gretario alla Salute con delega alle
malattie rare, Marcello Gemmato,
ha annunciato che la Conferenza
Stato- Regioni ha dato parere favo-
revole al decreto di riparto dei fondi
tra le Regioni e le Province Autono-
me di Trento e Bolzano. Si tratta di
un fondo di 50 milioni di euro per
I'attuazione del Piano Nazionale Ma-
lattie Rare 2023-2026, 25 milioni per
il 2023 e altrettanti per il 2024 secon-
do una tabella di marcia che dovran-
no essere presentate per il raggiun-
gimento degli obiettivi.“ll nostro au-
spicio € che non si perda altro tempo
e che tutte le Regioni di adoperino
per concretizzare quanto previsto
dal Piano con azioni concrete tese
a migliorare la qualita di vita della
comunita tutta delle malattie rare a
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partire dalla prevenzione, diagnosi
e uniformi condivisione dei percorsi
assistenziali — ha commentato”.

Le Regioni dovranno ora recepire
formalmente il PNMR e il documen-
to di “Riordino della rete nazionale
delle malattie rare’, e entro il 31 gen-
naio 2024 dovranno individuare i
centri di eccellenza, di riferimento
e di coordinamento sul territorio
per le malattie rare, di cui dovranno
certificare le relative attivita svolte in
una relazione, da presentare entro il
31 gennaio 2025, con il numero di
pazienti che hanno ricevuto una dia-
gnosi di malattia rara; il numero di
piani terapeutici assistenziali perso-
nalizzati comprendenti i trattamenti
e i monitoraggi previsti e alimentare
coerentemente il registro nazionale
delle malattie rare.

soprattutto nei casi in cui servirebbe
il sequenziamento dell'esoma in trio,
le indagini genetiche volte a identifi-
care malattie che non hanno codice di
esenzione o per le quali non si riesce a
porre un chiaro sospetto diagnostico, il
test prenatale non invasivo (NIPT) e la
diagnosi preimpianto.

Patologie senza codice
Ad oggi non tutte le malattie rare han-
no un codice di esenzione, pur avendo
un codice internazionale Orphacode, e
le indagini per ricercarle non saranno
coperte dai LEA. Cosi come non saran-
no coperte tutte quelle indagini volte
ad individuare le cause delle “malattie
rare e genetiche senza diagnosi” - i
casi piti complessi — perché, nonostan-
te le richieste fatte, a questo gruppo di
malattie non & mai stato dato un codi-
ce. Ricordiamo che i malati rari senza
diagnosi sono, secondo le stime piu
recenti, i Italia almeno 100.000, ma si-
curamente molti di pit.

“Per citare l'esempio pil palese - spiega
Zuccarello - non sono compresi i test
necessari in quei casi in cui i bambini
presentano ritardi cognitivi non sindro-
mici, o quadri assimilabili allo spettro
autistico, che oggi sappiamo essere un
cappello generico all'interno del quale
restano ‘nascoste’ una lunga serie di pa-
tologie rare genetiche. Per altre condi-
zioni, invece, per alcune delle quali si &
vicini a terapie che potrebbero cambia-
re significativamente la qualita di vita
dei pazienti, sara possibile solo unana-
lisi ridotta a pochi geni, poiché I'elenco
dei geni analizzabili per ogni specifica
condizione risale al 2016".

Il sequenziamento
dell'esoma a carico

delle famiglie

Dal 1 gennaio 2024 moltissime presta-
zioni di genetica finora eseguite non
saranno piu garantite: le regioni che
possono disporre di fondi ad hoc po-
tranno continuare ad erogare tutte le
prestazioni gratuitamente ma a carico
del bilancio regionale (extra LEA), altre
proporranno la compartecipazione di
spesa (mediante specifico ticket dal
costo differenziato), altre ancora sa-
ranno costrette a proporre ai pazienti
di sostenere per intero il costo della

prestazione, che pud arrivare a pil
di 2.000 euro per il sequenziamento
dell'esoma in trio

Il codice R99 non potra
piu essere usato

per la diagnosi genetica
di malattie rare senza
codice di esenzione

Non sara piu possibile utilizzare il codi-
ce R99, attualmente usato per esentare
le prestazioni diagnostiche in caso di
sospetta malattia rara. Infatti, per pre-
scrivere l'analisi genetica di una ma-
lattia rara sara necessario identificarla
nellelenco contenuto nell'allegato 4
(codici P). Se la malattia non € compresa
nell'elenco, non sara possibile emettere
impegnativa per eseguire I'analisi. Que-
sto limitera fortemente il ricorso alla
diagnosi genetica, a fronte del fatto che
purtroppo la clinica spesso non & in gra-
do di classificare e diagnosticare corret-
tamente la malattia, soprattutto in caso
di sintomatologie aspecifiche.

Non previste

la diagnosi prenatale
non invasiva e

la diagnosi preimpianto
“Non é stato inserito nei LEA il NIPT, il
test prenatale non invasivo, estrema-
mente utile ad evidenziare le anomalie
cromosomiche fetali piti frequenti, che
viene oggi considerato un valido mez-
zo di screening in gestanti senza rischio
specifico di patologie genetiche - spie-
ga Zuccarello -. Nel tariffario & stata in-
serita solo la diagnosi prenatale invasiva
tramite cariotipo standard, che non pu6
mettere in evidenza le microdelezioni,
che andrebbero invece indagate trami-
te CGH-array. In questi casi, la gestante
dovra farsi carico di questa prestazione
aggiuntiva (costo medio di 800 euro)".
Continua a mancare il codice per la
diagnosi preimpianto per le patologie
monogeniche (PGT-M) e le alterazioni
cromosomiche strutturali e numeriche
(PGT-SR). “Un totale controsenso: la
PMA e garantita dai LEA, ma l'indagine
genetica per non trasferire gli embrio-
ni portatori di patologie genetiche su
coppie a rischio non lo & - conclude -
Questo costringe le coppie a rischio di
malattia genetica a rivolgersi ai centri
privati, se i centri pubblici non posso-
no offrire loro la possibilita di evitare
un aborto terapeutico”. Con costi che si
aggirano sui 5.000 euro per la sola pre-
stazione di diagnosi preimpianto, alla
quale bisogna sommare il costo dell’in-
tera procedura di PMA. (fonte: Omar)
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Screening

Sequenza del genoma neonatale:
e il futuro della diagnosi
Gli esperti: “Necessario affiancarlo allo screening neonatale metabolico”

Lo screening metabolico neonatale
(SNE), che ha nel suo panel circa 50
patologie, non garantisce il rileva-
mento di alcune malattie rare, anche
gravi, di cui si conosce pero la muta-
zione genetica corrispondente. Al-

mil

cuni gruppi di ricerca internazionali
hanno dunque iniziato a lavorare
sulla possibilita di analizzare la se-
quenza del genoma neonatale, con
la prospettiva di rilevare mutazioni
genetiche note associate a malattie

AR TR
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rare, alcune delle quali non manife-
stano i sintomi nei primi anni di vita
del bambino ma un po’piu tardi, cosa
che non rende sempre rapida la dia-
gnosi e l'interpretazione dei sintomi.
Sulla rivista Pediatrics € stato pubbli-
cato uno studio originale condotto
da diversi specialisti dei principali
Centri di ricerca del Massachusetts
che ha coinvolto 386 esperti, dei
quali 238 hanno effettivamente par-
tecipato, chiedendo la loro opinione
in merito alla possibilita di avvalersi
della sequenza del genoma neo-
natale (NBSeq). La maggioranza ha
accolto positivamente lidea di af-
fiancare allo screening neonatale
metabolico (che misura la concen-

trazione nel sangue di alcune sostan-
ze dette metaboliti) la sequenza del
genoma neonatale, soprattutto per
quelle malattie rare monogeniche
di cui sono note le mutazioni e per
alcune malattie metaboliche rare,
che non sono inserite nel pannello
dello screening metabolico ma di cui
sono note le caratteristiche. Questa
combinazione potrebbe migliorare
non solo i tempi di diagnosi ma an-
che la qualita della vita del bambino
nel corso degli anni, e l'efficacia di
trattamenti sia per i sintomi ma an-
che per possibili cure definitive (pen-
siamo solo alla terapia genica e alle
sue enormi potenzialita o alle terapie
personalizzate).

Screening genomico neonatale
Il suo impiego potrebbe diminuire i tassi di mortalita infantile?

Si stima che le malattie genetiche
siano alla base del 10% dei casi di
morte infantile improvvisa e del
25-30% dei decessi di bambini rico-
verati in terapia intensiva. Lo spet-
tro delle diagnosi genetiche indivi-
duate & vario: tra i decessi improv-
visi, che non di rado si verificano in
bimbi apparentemente sani, sono
spesso rilevati post mortem geni
associati all'epilessia o all’aritmia
cardiaca. Per i decessi sopraggiun-
ti a seguito di ricovero in terapia
intensiva, invece, le diagnosi piu
diffuse includono sindromi malfor-
mative multiple attribuite a diverse
alterazioni cromosomiche (come
ad esempio le trisomie 13 0 18 o
la sindrome da delezione 22q11) e
condizioni genetiche associate ad
anomalie congenite, gravi disturbi
neurologici o malattie metaboli-
che.

Negli ultimi anni, i progressi tec-
nologici e la diminuzione dei costi
delle tecniche di sequenziamento
del DNA hanno aperto la strada a
una maggiore ricorso alla genomi-
ca nello screening neonatale. Tut-
tavia, al giorno d'oggi la diagnosti-
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ca attraverso le cosiddette scienze
“omiche” si concentra sull'esecu-
zione di test genetici dopo che un
bambino ha sviluppato i sintomi
della malattia, momento in cui di-
verse terapie potrebbero non esse-
re piu efficaci.

La diagnosi precoce di condizioni
genetiche trattabili puo facilitare
I'accesso alle terapie appropriate
e lidentificazione di una malattia
genetica con una prognosi sfavo-
revole puo aiutare le famiglie nella
decisione di sospendere le tecnolo-
gie di supporto vitale e nel passag-
gio a cure incentrate sul comfort
(ossia basate sulla gestione dei sin-
tomi, sul sollievo dal dolore e sulla
qualita di vita). Inoltre, l'individua-
zione in un neonato di una grave
patologia ereditaria che ha un‘alta
probabilita di essere trasmessa alla
prole pud permettere ai genitori di
prendere in considerazione opzioni
nella pianificazione di future gravi-
danze, evitando cosi la possibilita
di ulteriori morti infantili.

Secondo lo studio “Implications of
Genomic Newborn Screening for
Infant Mortality”, pubblicato all’i-

nizio di quest’anno sull'Internatio-
nal Journal of Neonatal Screening,
molte malattie genetiche sarebbe-
ro identificabili tramite sequenzia-
mento genomico eseguito a partire
dal campione di sangue essiccato
(DBS, dried blood spot) ottenuto
nell'ambito dello screening neo-
natale tradizionale, a condizione
che sia garantita un’adeguata con-
sulenza genetica pre-test e che sia
ottenuto il consenso da parte dei
genitori. Il sequenziamento geno-
mico potrebbe quindi integrare le
attuali analisi di laboratorio per lo
screening neonatale o essere utiliz-
zato come strumento di screening
di primo livello per identificare i
disturbi non rilevati dagli approcci
attuali.

In Italia e all'estero, diverse condi-
zioni genetiche, in particolare ma-
lattie metaboliche e atrofia musco-
lare spinale (SMA), sono gia incluse
nei pannelli di screening neonata-
le. Tuttavia, molte altre patologie
potenzialmente fatali, finora esclu-
se dal panel di screening perché
non curabili, possono oggi essere
suscettibili di trattamenti mirati, in

particolare mediante oligonucleo-
tidi antisenso o terapie geniche. Ed
€ proprio su queste condizioni che
potrebbe andare ad agire lo scre-
ening genomico neonatale, che
avrebbe la capacita di identificare
precocemente i bambini affetti e
di permettere un tempestivo avvio
del trattamento, prima che inizi la
progressione irreversibile dei sin-
tomi.
Le questioni etiche relative all’at-
tuazione screening genomico neo-
natale, in particolare il consenso in-
formato, restano tuttavia da affron-
tare pienamente. In ogni caso, la
piena comprensione di questo ap-
proccio e del suo potenziale come
importante traguardo di salute
pubblica potrebbe rappresentare
un'importante argomentazione a
supporto del suo impiego. Per l'e-
ventuale successo dello screening
genomico neonatale, precisano le
autrici, sono sicuramente fonda-
mentali una sua equa implemen-
tazione e la disponibilita di risorse
dedicate alla raccolta accurata dei
relativi risultati in termini sanitari.
(da Osservatoriomalattierare.it)
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NeoGen: in Piemonte la mappatura genetica
di oltre 500 patologie
Un progetto attivo da ottobre per i 6.000 nati al Regina Margherita

Attivo da ottobre 2023 il Progetto
NeoGen, il programma di scree-
ning neonatale coordinato dalla
prof.ssa Franca Fagioli, Direttore
del Dipartimento Patologia e Cura

del Bambino dell'Ospedale Infan-
tile Regina Margherita. Co-investi-
gators I'Ospedale Regina Marghe-
rita e I'ltalian Institute for Genomic
Medicine (IIGM), ente strumentale

della Fondazione Compagnia di
San Paolo, che si occupera delle
analisi genetiche sotto la guida
del Prof. Saverio Minucci.
Obiettivo del Progetto NeoGen,
che prevede di arruolare circa 6.000
neonati, & quello di offrire la possi-
bilita di estendere lo screening ne-
onatale a 500 malattie attraverso
I'utilizzo di tecnologie innovative.
“Il nostro progetto pilota ci per-
mettera il confronto e la conferma
dei dati dello SNE e verra auspica-
bilmente in tempi brevi offerto a
tutti i nati della Regione Piemon-
te — ha spiegato Franca Fagioli a
Omar - Operativamente, anche il
prelievo ai fini del sequenziamen-
to genomico sara fatto entro le 72

——

=

ore di vita del neonato, con puntu-
ra sul tallone e metodo di campio-
namento DBS (Dried Blood Spot).
Sara poi fondamentale l'integra-
zione ed il confronto con eventua-
li analoghe iniziative intraprese da
altre Regioni”.

SNE, accesso esteso a piu malattie
e senza differenze tra Regioni
L'appello del Simmesn

Allargare gli screening neonatali: sia
in termini di malattie da ricercare sia
di uniformita dell'offerta sul territo-
rio nazionale. E questo il messaggio
che emerge dal congresso della
Societa italiana per lo studio delle
malattie metaboliche e lo screening
neonatale (Simmesn), a poche setti-
mane dalla morte di Ettore, un bam-
bino di appena un mese scomparso
a Padova a causa di una diagnosi
tardiva di atrofia muscolare spinale
(Sma).

“Il nostro & un appello alle istituzioni
- spiega Andrea Pession, presiden-
te della Simmesn - perché investire
tanti soldi nelle terapie geniche ha
senso solo se c'e qualcuno che poi
trova il modo di farle partire vera-
mente”.

“Queste malattie vengono curate
soprattutto se il trattamento viene
fatto in fase asintomatica - puntua-
lizza Giancarlo La Marca, direttore
del Laboratorio di screening neo-
natale dellAOU Meyer di Firenze
- quando il sintomo si manifesta,

non si riesce piu a correggere. E un
paradosso avere a disposizione una
cura per questi difetti, ma dover fare
diagnosi tardive”.

“Se la malattia viene trattata in fase
presintomatica, ovvero nei primi sei
mesi di vita, si ha una guarigione -
chiarisce Vincenzo Nigro, ordinario
di genetica medica all'Universita
della Campania Luigi Vanvitelli - Ma
se invece si aspetta che il bambino
abbia sintomi, anche lievi, la tera-
pia funziona al 70-75 per cento.
Una volta persi, i motoneuroni che
controllano i movimenti involontari
come la deglutizione, la deambu-
lazione e la funzione cardiaca non
possono pil essere recuperati. Oltre
alla terapia genica si puo usare an-
che una proteina in grado di ostaco-
lare la distruzione dei motoneuroni:
ma anche questa, se non viene data
precocemente non ci saranno piu
motoneuroni su cui possa agire e la
cura diventa inutile”.

Screening per la Sma attivo soltanto
in dieci Regioni

N
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Societa Italiana
per lo studio delle Malattie
Metaboliche Ereditarie

SIMM ES_N e lo Screening Neonatale

A oggi in Italia sono soltanto dieci le
Regioni (Abruzzo, Campania, Lazio,
Lombardia, Liguria, Puglia, Piemon-
te, Valle d’Aosta, Toscana e Trentino
Alto Adige) che effettuano lo scree-
ning per la Sma su base stabile e su
tutto il territorio regionale.

Progetti pilota risultano in partenza
in Basilicata, nelle Marche e in Sar-
degna. Mentre nessun cenno al mo-
mento da Calabria, Emilia Romagna,
Molise, Sicilia e Umbria.

Nel Veneto, in cui si & consumata la
vicenda di Ettore, come ricostruito
da Omar, la Regione ha stabilito di
avviare lo screening neonatale per
la Sma nell'aziende ospedaliero-
universitarie di Padova e di Verona.
“Ma Ettore era nato in provincia di
Vicenza e non ha avuto diritto allo
screening - € la denuncia di Omar,
che punta il dito contro il Governo

- colpevole di attendere anni per
rendere effettiva una legge”.

“Tutto questo non ha nemmeno
una spiegazione economica, visto
che oggi le tecnologie per l'analisi
del genoma esistenti permettono
l'esecuzione di questo tipo di test a
costi molto bassi, una semplificazio-
ne della logistica e una presa in cari-
co rapida di tutti i malati con benefi-
ci significativi sull'efficacia delle cure
proprio come con la Sma - conclude
Paolo Gasparini, direttore del Dipar-
timento dei servizi di diagnostica
avanzata e della Genetica medica
dell'lrccs materno infantile Burlo
Garofolo di Trieste, presidente della
Societa italiana di genetica umana
(Sigu) e membro del Comitato eu-
ropeo per i farmaci a uso umano
(Chmp)"

Da AboutPharma
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Terapie

Terapie avanzate: entro il 2030 una reale

speranza di cura per 500mila malati rari
De Luca:“Occorrono cambiamenti e incentivi”

Entro il 2030 oltre 500 mila pa-
zienti saranno trattati con le Te-
rapie Avanzate. Lo afferma Anna-
maria De Luca, Professore Ordi-
nario di Farmacologia, Universita
degli Studi di Bari A. Moro e Co-
ordinatore Gruppo di Lavoro Ma-
lattie Rare e Farmaci Orfani della
Societa Italiana di Farmacologia.

Le Terapie Avanzate si basano sui
progressi della genetica e delle
biotecnologie cellulari e hanno
come obiettivo quello di ristabi-
lire, correggere o modificare fun-
zioni fisiologiche compromesse
in patologie complesse, anche
con la correzione di mutazioni ac-
quisite su base genetica, median-
te, ad esempio, il trasferimento di

geni o di cellule.

“Alla fine del 2020 erano oltre
1200 gli studi clinici su terapie ge-
niche, cellulari o tissutali in corso
nel mondo, di cui circa 150 gia in
fase 3 - ha spiegato -. Nell'ultimo
decennio il contributo dell’ltalia a
questo settore & stato significati-
vo: delle 17 terapie avanzate au-
torizzate finora nell’Unione Euro-
pea, ben 4 sono frutto della ricer-
ca accademica italiana. Eppure,
nel nostro Paese l'intero percorso
delle ATMP incontra ancora mol-
ti ostacoli, dalla fase pre-clinica
e clinica, a quella dell'accesso e
sostenibilita; ostacoli che creano
difficolta a che queste terapie ar-
rivino concretamente al paziente”.

“E fondamentale che nel nostro
Paese la ricerca nel settore delle
Terapie Avanzate continui a cre-
scere ma per perseguire questo
obiettivo sono necessari cambia-
menti ed incentivi - conclude- Per
prima cosa, gli studi pre-clinici
devono essere pensati fin dall'ini-
zio in chiave traslazionale. Lobiet-
tivo della ricerca di base non deve
quindi essere infatti finalizzato
solo alla pubblicazione scienti-
fica, ma anche a contribuire allo
sviluppo di terapie che possano
colmare bisogni di salute ad oggi
ancora non soddisfatti. Inoltre,
€ necessario essere pronti alle
continue sfide delle ATMP. Infatti
nei prossimi anni emergera una

domanda crescente per queste
terapie, sia per il continuo pro-
gresso nel settore che introdurra
nuove soluzioni sia per l'esten-
sione di strategie gia approvate.
Sara quindi determinante che ci
sia un‘attivita continua e crescen-
te per l'elaborazione di strategie
efficaci con gli sforzi congiunti
di istituzioni e stakeholder, sulla
base di obiettivi di salute condi-
visi”.

Verso la donazione mitocondriale in Italia?
Mini (+Europa): “Bisogna rivedere la L.40"

Si parla sempre di piu di donazio-
ne mitocondriale, un argomento
affrontato a giugno in un conve-
gno a Roma e a settembre nella
conferenza stampa presso il Se-
nato “Il percorso normativo verso
I'approvazione delle tecniche di
sostituzione mitocondriale”. Ap-
profondimenti anche da parte di
Desideria Mini di +Europa.

“Le tecniche di sostituzione mito-
condriale sono procedure di pro-
creazione medicalmente assistita
che permettono a donne por-
tatrici di malattie legate al DNA
mitocondriale di avere figli sani
ma geneticamente correlati dal
punto di vista del DNA nucleare
- spiega Mini nel portale piueu-
ropa.eu -. Attualmente la dona-
zione mitocondriale & autorizzata
e regolamentata per via parla-
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mentare solo in Gran Bretagna e
in Australia seppur con modalita
diverse, ma e effettuata anche in
Messico, Grecia e Ucraina. In Italia
per ora non & ammessa.”“l relato-
ri del convegno svoltosi presso il
Senato - continua - auspicavano
la sua introduzione anche nel
nostro Paese. | vari proponenti
hanno fatto notare che la legge
40/2004 consente la modifica del
patrimonio genetico dell’'embrio-
ne se le finalita sono terapeutiche
e volte a tutelare I'embrione stes-
so. Questo, a detta dei proponen-
ti, probabilmente gia basterebbe
a consentire in clinica alcune tec-
niche di sostituzione mitocon-
driale a fini terapeutici”.

“Quando la legge 40 fu varata
- conclude - fu stabilito che I'ac-
cesso alla procreazione medical-
mente assistita dovesse essere
riservato solo alle coppie infertili
o sterili, escludendo cosi quelle
fertili portatrici di malattie gene-
tiche. Nel 2015 la Corte Costitu-
zionale con la sentenza 96/2015
ha stabilito che le coppie fertili

portatrici di malattie genetiche
hanno diritto ad accedere alla
procreazione medicalmente assi-
stita per evitare un pericolo perla
salute psichica o fisica della don-
na in gravidanza derivanti da rile-
vanti anomalie del nascituro e, in
tal caso, il ricorso all’aborto, non
esprimendosi pero su altri motivi.
In realta quando vi & la possibilita
o un rilevante rischio di trasmet-
tere una patologia ereditaria ai
figli i potenziali genitori scelgono
di ricorrere alle tecniche di pro-
creazione medicalmente assistita
non per evitare un pericolo per
donna, giacché per questo baste-
rebbe non cercare la gravidanza,
ma perché desiderano evitare la

malattia a un figlio che in realta
vogliono far nascere. Non si trat-
ta dell'inesistente diritto al figlio
sano né di quello solo ipotetico e
molto controverso a non nascere
malati. Si tratta, invece, provare
a tutelare la salute dei futuri nati,
attuando anche per loro l'artico-
lo 32 della Costituzione, e della
libera e previdente scelta degli
aspiranti genitori di fare il possi-
bile per tutelare in anticipo quel-
la dei propri figli. Laccesso alla
donazione mitocondriale al fine
di prevenire le malattie legate al
DNA mitocondriale dovrebbe es-
sere reso possibile intervenendo
anche sugli articoli 1 e 4 della leg-
ge 40"

nella tua dichiarazione dei redditi!
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Telethon rileva la commercializzazione

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

Nel 2022 Telethon aveva annun-
ciato che avrebbe rilevato la com-
mercializzazione di Strimvelis*, la
prima terapia genica per la cura
dell’/Ada-Scid, detenuta da Or-
chard Therapeutics (Otl), che ne
aveva annunciato la dismissione.
Il prezzo ex factory di Strimvelis e
di 594mila euro e la terapia viene
somministrata una sola volta. A
livello europeo sono stati trattati
5-6 pazienti I'anno. Ad oggi sono
stati trattati complessivamente 45
pazienti, provenienti da oltre 20
Paesi del mondo.

Nel primo trimestre del 2023 ha
quindi costituito una fondazione
ad hoc, ha affidato produzione a
un'officina farmaceutica autoriz-
zata mentre la terapia continuera
ad essere somministrata al San
Raffaele di Milano dove é nata, nei
laboratori del Sr-Tiget. Ora I'ultimo
step: dopo il parere positivo dell’E-
MA, anche la Commissione euro-
pea nel settembre scorso ha ap-
provato il trasferimento dell’auto-
rizzazione all'immissione in com-
mercio della terapia genica per
I'ADA-SCID dall'azienda Orchard
Therapeutics alla Fondazione. E'il
primo caso al mondo di una cha-
rity responsabile della produzione
di un farmaco.

“Da questo momento - commenta
Francesca Pasinelli, Direttore Ge-
nerale di Telethon - si realizza un
cambio di paradigma, perché pos-
siamo garantire la disponibilita di
cure non abbastanza remunerati-
ve che altrimenti rischierebbero il
ritiro o addirittura il mancato ac-

La redazione di AISMME NEWS e dispo-
nibile per quanti desiderassero far cono-

scere la loro storia e la loro esperienza
nell'ambito delle Malattie Metaboliche
Ereditarie che potrebbe essere di esempio
o di aiuto ad altre famiglie o persone. Ci
scusiamo sin d'ora per le eventuali inesat-
tezze contenute in questa pubblicazione.
Saremo lieti di riprendere I'argomento e
pubblicare le eventuali modifiche o cor-
rezioni nella prossima pubblicazione. Rin-
graziamo vivamente i Medici che hanno
dato il loro supporto, determinante per
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cesso al mercato. Siamo la prima
organizzazione non profit che si
fa carico della commercializzazio-
ne di una terapia: & impegnativo,
ma siamo convinti che sia l'unico
modo per rimanere fedeli a noi
stessi e alla nostra missione”. “Sia-
mo consapevoli dell’eccezionalita
di questo sforzo, ma per noi ogni
singola vita conta, e non possia-
mo permettere che i bimbi affetti
da ADA-SCID vengano lasciati soli,
senza questa opzione terapeutica
- spiega il Presidente di Fondazio-
ne Telethon Luca di Montezemolo
- E un primo passo, ma vorremmo
che diventi un modello da seguire
anche in altre realta europee e da
ampliare ad altri farmaci”.

E' una risposta ai provvedimenti
di alcune aziende farmaceutiche,
che hanno rimosso dallo scaffale
farmaci efficaci per mancanza di
profitto. | pazienti delle sperimen-
tazioni sono guariti. Ma per gli altri
le porte sono chiuse. Insomma, la
cura esiste, ma costa troppo.

Tra le terapie nella stessa condi-
zione di dismissione, per le quali
Telethon si e detto disponibile
ad applicare lo stesso modello, la
terapia genica per la sindrome di
Wiskott-Aldrich, pronta per il de-
posito del dossier di registrazio-
ne, che Orchard Therapeutics ha
dichiarato di voler abbandonare e
le terapie geniche per la beta ta-
lassemia e l'adrenoleucodistrofia
che I'azienda Bluebird Bio ha deci-
so di ritirare dal mercato europeo.
Anche la terapia genica messa a
punto all’'universita di Modena

poter dare una corretta informazione
nell’ambito della prevenzione, diagnosi
e trattamento delle Malattie Metaboli-
che Ereditarie.
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per curare l'epidermolisi bollosa
era stata abbandonata e Telethon
aveva lanciato un appello alle
Istituzioni italiane ed europee
chiedendo di aiutarli a mantenere
disponibile un farmaco non solo
frutto della ricerca italiana di ec-
cellenza sostenuta dai donatori,
ma anche l'unica possibilita di fu-
turo per bambini con una malattia
gravissima. L'appello é stato accol-
to e, grazie anche alla pressione
mediatica, il Centro Holostem di
Modena, eccellenza biotech della
ricerca e unico istituto in Europa
ad aver sviluppato una cura contro
questa patologia non chiudera. A

ventiquattr'ore dalla scadenza per
la liquidazione e dopo gli appelli
pubblici, il Ministro del Made in
Italy Adolfo Urso ha annunciato
che é stata raggiunta una solu-
zione. Facendo tirare un sospiro
di sollievo alle famiglie dei picco-
li pazienti affetti da epidermolisi
bollosa, i «kbambini farfalla»

FONDAZIONE

o]
elethon

Fondazione Telethon ETS

Una delle principali charity bio-
mediche italiane, & nata nel 1990
e dalla sua fondazione ha investi-
to in ricerca 660,3 milioni di euro,
ha finanziato 2.960 progetti con
1.720 ricercatori coinvolti e 630
malattie studiate. Grazie a Fonda-
zione Telethon é stata resa dispo-
nibile la prima terapia genica con
cellule staminali al mondo, de-
stinata al trattamento dell’ADA-
SCID e un‘altra terapia genica per
una grave malattia neurodegene-
rativa, la leucodistrofia metacro-
matica, dal nome commerciale
di Libmeldy. E'in fase avanzata di
sperimentazione clinica la terapia
per un‘altra immunodeficienza,
la sindrome di Wiskott-Aldrich.
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Altre malattie su cui la terapia
genica messa a punto dai ricerca-
tori Telethon é stata valutata nei
pazienti sono la beta talassemia e
due malattie metaboliche dell'in-
fanzia, la mucopolisaccaridosi di
tipo 6 e di tipo 1. Inoltre, € in fase
avanzata di studio o di sviluppo
una strategia terapeutica mirata
anche per altre malattie geneti-
che, come per esempio I'emofilia
o diversi difetti ereditari della vi-
sta.

Parallelamente, continua in tutti
i laboratori finanziati da Telethon
lo studio dei meccanismi di base
e di potenziali approcci terapeu-
tici per patologie ancora senza
risposta.

| datinecessari per l'invio della rivista sono trattati
elettronicamente e utilizzati dalleditore AISMME -

Associazione Italiana Sostegno Malattie Metabo-
liche Ereditarie per la sola spedizione della rivista.
Ai sensi del General Data Production Regulation
679/2016 sulla protezione dei dati é possibile
in qualsiasi momento chiedere I'annullamento
dell'invio o modificare o cancellare i dati o sem-
plicemente opporsi al loro utilizzo scrivendo a:
AISMME - Associazione Italiana Sostegno Ma-
lattie Metaboliche Ereditarie Piazza Frugose, 4
- 37132 VERONA o0 a mezzo e-mail all'indirizzo:
info@aismme.org

nella tua dichiarazione dei redditi!



Patologie

11

Famiglie, specialisti e istituzioni
insieme per la migliore terapia
A Firenze un Convegno sull’ Acidemia Metilmalonica con Omocistinuria

Si & svolto a ottobre il primo Con-
vegno organizzato dall’Associazio-
ne Italiana Acidemia Metilmalonica
con Omocistinuria - cblC APS, che
ha visto a Firenze la presenza di
moltissimi esperti disponibili a un
importante momento di confronto
con le famiglie, molte e provenien-
ti da tutta Italia. Levento é stato
anche l'occasione per fare il punto
della situazione in tema di presa in
carico, terapie e ricerca, di qualita
della vita.

Focus anche sulla vita associati-
va, con tutte le sfide affrontate e i
traguardi raggiunti in 6 anni dalla
nascita dell’Associazione cblC, che,
ha spiegato la presidente Rossel-
la Brindisi, si pone come obiettivo
aiutare le famiglie a uscire dall’iso-
lamento e a superare le criticita e
sostenere la ricerca scientifica e che
ha saputo costruire un modello di
collaborazione che vede tra i prota-
gonisti anche le istituzioni.

Una collaborazione particolarmen-
te efficace per quanto riguarda la
terapia farmacologica. Il Colon-
nello Gabriele Picchioni, Direttore
Stabilimento Chimico Farmaceuti-
co Militare di Firenze e il Tenente
Colonnello Lorenzo Margheriti, Di-
rettore Tecnico dello Stabilimento,
insieme ad AIFA hanno illustrato lo

straordinario modello di interven-
to messo in atto in Italia per garan-
tire la continuita terapeutica ai pa-
zienti con acidemia metilmalonica
con omocistinuria che, lo scorso
anno, avevano visto la sospensio-
ne della commercializzazione del
farmaco. “Il modello organizzativo
implementato tra cblC APS, AIFA e
Agenzia Industrie Difesa, attraver-
so lo SCFM (Stabilimento Chimico
Farmaceutico Militare), rappresen-
ta un esempio virtuoso di come le
Istituzioni e le Associazioni pos-
sono collaborare sinergicamente
per ridurre le
carenze di far-
maci, con parti-
colare riferimen-
to a quelli per
le malattie rare.
In quest’ambito,
dove fare rete
non é solo un do-
vere, ma una ne-
cessita, lo SCFM,
gia inserito nel
Piano Nazionale
MR 2023-2026 e
nel Comitato Nazionale per le MR,
puo giocare il ruolo fondamentale
di importatore di Stato ed offrire
una rapida risposta all'intera col-
lettivita”.

Tanti i temi affrontati durante l'in-
contro fiorentino: dal focus sulle
terapie, dove e emersa chiara I'im-
portanza della sinergia tra le tera-
pie farmacologiche e quelle neu-
ropsicomotorie, allo stato dell’arte
della ricerca che ha permesso di
approfondire i progetti in corso e i
possibili sviluppi futuri soprattutto
nel campo della terapia.
“Il deficit di cblC fa parte delle ma-
lattie oggetto di Screening Neona-
tale Esteso, obbligatorio in Italia
dal 2016 - ha sottolineato Carlo
Dionisi Vici, Direttore dell'lUOC di
Malattie Metabo-
liche dell'Ospe-
dale Pediatrico
Bambino  Gesu
Roma; Coordina-
tore MetabERN
Italy - Lintrodu-
zione dello SNE
ha radicalmen-
migliorato

.ﬁ: L%ﬁurc aps | T: prognosi dei

Associazione Italiana
Acidemia Metilmalonica con Omecistinuria

pazienti: il tratta-
mento precoce,
in epoca presin-
tomatica, ha impedito la comparsa
di eventi maggiori con sintoma-
tologia acuta. Inoltre, negli ultimi
tempi il trattamento con vitamina
B12 é stato modificato ricorrendo
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L'acidemia metilmalonica con
omocistinuria € un difetto con-
genito del metabolismo della
vitamina B12 (cobalamina) che
si manifesta, perlopil in eta
neonatale, con anemia mega-
loblastica, letargia, ritardo della
crescita e dello sviluppo, car-
diomiopatia, convulsioni, idro-
cefalo e deterioramento neu-
rologico acuto. Il decorso della
malattia e caratterizzato dalla
comparsa di deficit cognitivo e
visivo. Pill raramente esordisce
durante linfanzia, I'adolescen-
za o anche in eta adulta, con
sindrome uremico emolitica,
ipertensione polmonare, sinto-
mi psichiatrici o con un quadro
di degenerazione del midollo.
Il tipo cbIC e il piu frequente
errore congenito del metaboli-
smo della vitamina B12, dovu-
to all'incapacita di convertire la
cobalamina nelle forme attive
(adenosilcobalamina e metil-
cobalamina), cofattori degli
enzimi che contrastano l'accu-
mulo dell'acido metilmalonico
e dell'omocisteina nel sangue e
nelle urine.

La strategia terapeutica attuale
prevede la somministrazione
parenterale, per via sottocuta-
nea o intramuscolare, di vita-
mina B12 (idrossocobalamina),
che e in grado di ridurre il li-
vello ematico dell'omocisteina
e dell'acido metilmalonico. La
terapia della malattia si avvale
anche di altri farmaci, in par-
ticolare la betaina anidra, la L-
carnitina e I'acido folico per via
orale, che contribuisco a ridurre
il carico di residui tossici del me-
tabolismo.

all'impiego di terapia ‘ad alte dosi’
che hanno permesso di migliorare
in modo significativo l'outcome
neurocognitivo senza pero pur-
troppo impattare sul decorso del
deficit visivo”.

nella tua dichiarazione dei redditi!



12

Utility

La carta delle famiglie
con persone non autosufficienti
90 Associazioni: “Rispetto delle normative che integrano i sistemi d'assistenza”

Valutazione  multidimensionale,
assistenza domiciliare e strutture
residenziali adeguate: sono queste
le tre principali richieste di oltre 90
associazioni di pazienti, tra cui an-
che Aismme, contenute nel docu-
mento “La carta delle famiglie con
persone non autosufficienti: La tua
vita e la nostra!”.

Promosso dalle Associazioni Nes-
suno € escluso e SCN2A Italia
Famiglie in rete, il documento
promuove una visione di politica
compartecipata tra pazienti, geni-
tori e Istituzioni, ed & stato invia-
to a novembre al Ministro per la
Disabilita Alessandra Locatelli, al
Viceministro delle politiche socia-
li, Maria Teresa Bellucci e il Sotto-
segretario di Stato per la Salute,
Marcello Gemmato. Le associazio-
ni promotrici del documento in-

tendono mettere al servizio delle
Istituzioni le proprie esperienze
e contribuire a generare un respi-
ro nuovo ma concreto di qualita
di vita e garante dei diritti fonda-
mentali, quali quelli civili, sociali,
alla salute e alla liberta di scelta
delle persone non autosufficienti
con disabilita. “Pochi gli ingredien-
ti richiesti - spiegano i promotori
- Non necessariamente risorse ag-
giuntive ma soprattutto una presa
in carico globale dei bisogni della
persona e della famiglia ed una vi-
sione d'insieme ed integrata delle
prestazioni erogate a domicilio o
nelle strutture residenziali”.

La disabilita ricade
sulla famiglia

Le disabilita sono tante quante le
persone, ogniuna unica ma spes-

so accomunate da bisogni simili,
quelli bio-psico-fisici, sociali e re-
lazioni indipendenti dalla singola
condizione patologica invalidante
o disabilitante e dalla sua eziologia,
ma sono strettamente connessi ed
inscindibili da quelli della famiglia,
il cui ruolo é vitale la persona assi-
stita. Genitori, fratelli, sorelle, nonni,
spesso portati — dalla mancanza di
un sistema opportunamente orga-
nizzato - al punto di dove abdicare
alla propria vita sociale, relazionale
e lavorativa.

Individuare i bisogni

e integrare i servizi

Il fondamento della Carta é conside-
rare la persona non autosufficiente
con disabilita gravissima e/o malat-
tie rare non scissa nella sua presa
in carico dalla famiglia che se ne
prende cura: & necessario che le mi-
sure previste a favore delle persone
con disabilita siano armonizzate e
strutturate anche per chi “cura”. Del
resto, non sollevare la famiglia da
carichi assistenziali, impossibili da
sostenere nel lungo periodo, signi-
fica contribuire a generare un enor-
me stress psico-fisico, ed un sicuro
burnout, che non tutela né la perso-
na da assistere né la famiglia stessa.
Una ri-programmazione della cura
delle persone non autosufficien-
ti in linea con gli indirizzi dettati
dalle attuali normative (L. 33/2023
“Deleghe al Governo in materia di
politiche in favore delle persone

anziane”, PNNA 2022-2024, Conven-
zione ONU sui diritti delle persone
con disabilita, L. 328/2000 “Legge
quadro per la realizzazione del si-
stema integrato di interventi e ser-
vizi sociali’, il cosiddetto Progetto di
vita indipendente), si deve fondare
su due assi: lI'individuazione dei bi-
sogni e delle necessita del binomio
persona non autosufficiente-fami-
glia e la totale integrazione dei ser-
vizi adeguati sanitari, socio sanitari
e socio assistenziali, ad oggi total-
mente assente ma non piu eludibile
né procrastinabile.

“Con questo documento ci auguria-
mo di contribuire a far emergere in
maniera piUu pregnante e realistica
i disagi e i bisogni emergenziali dei
bambini e adulti con disabilita gra-
vissima e/o malattie rare, auspican-
do di poter collaborare come fami-
glie attivamente ai tavoli istituzionali
per poter migliorare I'attuale norma-
tiva che regolamenta la valutazio-
ne multidimensionale, I'assistenza
domiciliare integrata e le strutture
residenziali - spiegano i promotori
- Un reciproco scambio di compe-
tenze ed esperienze tra le famiglie
e le istituzioni puo contribuire alla
stesura dei decreti attuativi della L.
quadro n°227 sulla disabilita e all’at-
tuazione dei LEPS individuati nel Pia-
no Nazionale degli interventi sociali
2021-2023, in modo da migliorare
concretamente la qualita di vita dei
nostri figli, fratelli, sorelle con disabi-
lita gravissima non autosufficienti”.

° ° E
Due nuovi gruppi Facebook (traordinaire

Sono nati due gruppi facebook che
offrono supporto e connessione per
coloro che sono toccati da due ma-
lattie rare.

Xtraordinaire dedicato alle famiglie
di pazienti affetti da una deficienza
intellettuale legata al cromosoma X.

DTC-Defici nel trasporto di Crea-
tina Italia - mutazione del gene SL-
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C6A8 dedicato alle persone affette da
questa patologia e alle loro famiglie.
Iscrivendosi al gruppo & possibile
condividere storie ed esperienze con
persone che comprendono le sfide e
i trionfi legati a queste patologie, im-
parare dagli altri e offrire supporto,
confrontarsi, porre domande e tro-
vare risposte, sostegno reciproco e
informazioni per affrontare insieme le
sfide della malattia.

DTC Deficit nel Trasporto
di Creatina - ITALIA

mutazione nel gene SLC6A8

nella tua dichiarazione dei redditi!
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Istituito il Tavolo tecnico per il riconoscimento
del caregiver familiare
Obiettivo, I'analisi e la definizione di elementi utili per una legge statale

Il Ministro per le Disabilita Alessan-
dra Locatelli e il Ministro del Lavo-
ro e delle Politiche sociali Marina
Calderone hanno firmato il decreto
per l'istituzione del “Tavolo tecnico
per I'analisi e la definizione di ele-
menti utili per una legge statale sui
caregiver familiari”. Iniziativa che
va di pari passo con l|'attuazione
della legge delega in materia di
politiche in favore delle persone
anziane.

Lo comunica lo stesso Ministero
della Disabilita, che, con una nota
del 26 ottobre scorso, ha spiegato
che al Tavolo, che avra la durata di
sei mesi a partire dalla riunione di
insediamento, verranno assegnati i
seguenti compiti:

PKU

+ l'individuazione delle aree di
intervento e delle maggiori esi-
genze cui dare risposta;

« la formulazione di proposte ai
fini della elaborazione di un di-
segno di legge volto al riconosci-
mento del ruolo svolto dal care-
giver familiare;

+ l'individuazione e la quantifica-
zione della platea, anche diversi-
ficata, dei beneficiari di una leg-
ge statale sui caregiver familiari;

« l'individuazione del ruolo del ca-
regiver all'interno di un sistema
integrato di presa in carico della
persona con disabilita.

“Il riconoscimento dei caregiver

familiari, in particolare conviventi,

non puo piu essere rinviato - spie-

ga il Ministro Alessandra Locatelli -
Abbiamo il dovere di dare risposte
a tutte quelle persone che amano e
che curano i propri cari, e che non
vogliono essere sostituite, ma tu-
telate e sostenute adeguatamente
nel loro compito. E arrivato il mo-
mento di dare una cornice norma-
tiva al ruolo di caregiver familiare,
e un adeguato riconoscimento in
particolare al caregiver familiare
convivente. L'obiettivo & arrivare a
una proposta condivisa che possa
accompagnare e facilitare i familia-
ri nei compiti di cura in tutte le fasi
della vita quotidiana”.

“Abbiamo l'obiettivo di disegnare
una societa piu inclusiva, capace
di dedicare ai caregiver interventi

PKU: European Forum 2023

| temi: le criticita nelle diverse fasi della vita
e come trasformare I'advocacy in azione

“Ottimizzare la gestione della PKU
in ogni momento della vita”: & que-
sto il tema dell’lEuropean Forum
2023, che si & svolto lo scorso 21
settembre. Levento, promosso in
collaborazione e per la comunita
dei pazienti ha visto la partecipa-
zione di Associazioni provenienti
da 17 Paesi tra Europa, Canada
e Brasile, opinion leaders e pro-
fessionisti della salute. Presente
anche Aismme, in rappresentanza
dei pazienti italiani.

Due i macrotemi affrontati in focus
group con i rappresentanti dei pa-

UN
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zienti: come i bisogni dei pazienti
cambino nei diversi stadi della vita
e come si possano promuovere
politiche di cambiamento concre-
te per assicurare l'ottimale gestio-
ne della patologia. Inoltre, si & fat-
to il punto sulle migliori pratiche,
su come creare pazienti esperti e
su come ottenere cambiamenti
concreti grazie all'advocacy.
Per quanto riguarda il primo tema,
i partecipanti hanno sottolineato
per linfanzia l'importanza di mi-
gliorare le diagnosi e di un sup-
porto concreto e individuale alle
famiglie. L'adolescenza
richiede, invece una
maggiore attenzione
alla transizione nella
cura, che aiuti I'adole-
scente nel passaggio
Iinfanzia e leta
adulta a diventare piu
consapevole e indipen-

dente. Per gli adulti, I'attenzione &
su una migliore informazione su
come gestire la patologia, in parti-
colare sugli effetti del livello di Phe
sulla salute mentale. Infine, si &
sottolineato come manchino studi
sugli effetti della PKU sugli anziani.
Trasformare I'advocacy in azione
é stato il secondo tema affronta-
to. Il 66% dei partecipanti al fo-
cus group ha sottolineato come
la mancanza di conoscenza della
severita della PKU e dell'impatto
che ha sulle vite dei pazienti sia
la sfida piu grande da affrontare
quando si vogliono influenzare le
decisioni sulle politiche sanitarie.
Occorre dunque costruire partner-
ship e alleanze per condividere le
conoscenze e le esperienze e ave-
re una voce piu forte, cercando di
differenziare i bisogni specifici di
questi malati da quelli dei malati
rari in generale.

specifici di formazione e accompa-
gnamento utili a sostenere I'impor-
tante impegno di cura quotidiana
che svolgono - afferma il Ministro
del Lavoro e delle Politiche Socia-
li, Marina Calderone -. Lesperienza
della pandemia e i cambiamenti a
cui assistiamo nella nostra societa,
non da ultimo l'aumento dell’eta
media della popolazione, ci pon-
gono davanti alla sfida di tenere
in equilibrio I'assistenza speciali-
stica e tutte quelle azioni che con-
tribuiscono a una vita di qualita,
anche in situazioni di fragilita. La
definizione del ruolo di caregiver ci
permettera di predisporre meglio
le politiche e gli interventi che li
coinvolgeranno”.

Focus

sui pazienti
Con lacampagna
Conoscere la PKU

Pubblicati nel portale conosce-
relapku.it i materiali raccolti nel
corso della campagna di atti-
vazione per i pazienti affetti da
PKU lanciata lo scorso luglio con
l'obiettivo di raccogliere le storie,
dare visibilita alle esigenze e dif-
ficolta, informare sulla gestione
della malattia e sulla qualita di
vita. Un modo per condividere le
testimonianze su cosa significa
avere PKU o prendersi cura di una
persona affetta, cosi da aumenta-
re la consapevolezza dei pazienti,
caregiver, medici e opinione pub-
blica sulle diverse realta di questa
condizione cronica.

La campagna, che dava la pos-
sibilita ai pazienti di presentare
la propria storia scegliendo se in
formato testuale, audio o video,
€ un progetto di BioMarin, con il
supporto di sette Associazioni ita-
liane di pazienti tra cui Aismme.

nella tua dichiarazione dei redditi!
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Con l'editing genetico
si puo trattare la fenilchetonuria
Lo affermano due studi statunitensi

La fenilchetonuria potrebbe essere
trattata con l'editing genetico e in
particolare con due nuove versioni
di Crispr: il prime editing e il base
editing. Lo affermano due studi
condotti dalla Perelman School
of Medicine dell'Universita della
Pennsylvania e dal Children’s Ho-
spital di Filadelfia (Chop) che han-
no testato le due nuove versioni
di modifica de genoma. | lavori
sono stati pubblicati su The Ame-
rican Journal of Human Genetics
e Human Genetics and Genomics
Advances.

“I risultati rappresentano un signifi-
cativo passo avanti nel trattamento
della Pku - sottolinea Rebecca C.
Ahrens-Nicklas, assistente profes-
sore di Pediatria presso il Children’s
Hospital di Filadelfia e autore se-
nior di entrambi gli studi - Sebbe-
ne i nostri risultati con i modelli
animali ci indichino la giusta dire-
zione, sono necessari ulteriori studi
per portare avanti questi progressi.
Ora, per esempio, ci concentreremo

sul perfezionamento dell'approc-
cio di base editing e sul confronto
della sua efficacia con altri metodi
di modifica genetica”

Il prime editing

Nel primo dei due studi, i ricercatori
hanno esplorato il sistema di prime
editing per correggere la mutazio-
ne responsabile della condizione.
L'approccio consente di apportare
modifiche precise al Dna riscriven-
do sequenze genetiche specifiche
con il taglio di una sola elica del
Dna invece di entrambe come il piu
classico Crispr. Utilizzando i dati
di 129 individui con Pku, i ricerca-
tori hanno rivelato che quelli con
la mutazione c.1222C>T nel gene
della fenilalanina idrossilasi (Pah) —
la variante piut comune - avevano
un controllo molto scarso sulla loro
condizione metabolica.

Il team ha condotto esperimenti su
cellule epatiche dei pazienti e ha
dimostrato con successo l'efficacia
di questo metodo di modifica ge-

netica, aprendo potenzialmente la
strada a interventi terapeutici. Gli
esperti hanno ripetuto la modifica
genetica con successo nel fegato
di animali con la mutazione. Cio
ha portato a una riduzione sostan-
ziale dei livelli di Phe, in tutti i topi
trattati. “Questa ricerca dimostra
la fattibilita dell’'uso della modifica
genetica con il prime editing per
correggere in modo permanente la
variante genetica pil comune as-
sociata a questa condizione” spiega
I'autore Kiran Musunuru.

Il base editing
Il secondo studio si € concentrato
sulla stessa variante ¢.1222C>T del

Per la PKU In arrivo nuove terapie
Burlina: “La rivoluzione delle terapie geniche, impensabile solo 10 anni fa”

“Avremo a breve una grande rivolu-
zione terapeutica per tutte i tipi di
PKU" dichiara il prof. Alberto Bur-
lina, direttore della UOC Malattie
Metaboliche Ereditarie, direttore
del Centro Regionale Malattie Me-
taboliche Ereditarie della Regione
Veneto, direttore del Programma
Regionale Screening Neonatale
Allargato per le Malattie Metaboli-
che Ereditarie, AOU di Padova.“Una
delle novita pit promettenti &€ una
nuova forma sintetica piu attiva di
tetrabiopterina, la sepiapterina,
che va direttamente ad agire come
cofattore della terapia enzimatica,
e sara somministrata per via ora-
le. Tra le terapie orali, poi, si sta
cercando di replicare quello che
avviene con la terapia enzimatica
sostitutiva. Si sta lavorando inoltre
sul microbiota, per modificarlo, cre-

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

ando dei ceppi batterici che siano
‘ingordi’ di fenilialanina in modo
tale da non ingenerare i danni dati
dall’accumulo. Un livello un po’ piu
complesso di novita scientifiche
rappresentato dalle terapie geni-
che, su cui c’& una vera rivoluzione
basata su due approcci. Il primo,
piu classico, che utilizza dei vet-
tori virali che attraverso un’unica
somministrazione portera alla cura
definitiva della patologia; un altro
approccio € rappresentato dalla
possibilita di utilizzare una tecni-
ca che si chiama CRISP, dove una
volta identificata una particolare
mutazione, ci permette di agire su
quella, di correggerla e di normaliz-
zare il quadro. Solo 10 anni fa era
impensabile”

“Il pegvaliase, un che previene l'ac-
cumulo di fenilalanina nell'organi-

smo, € una svolta importante nel
trattamento e nella gestione della
PKU - prosegue - La somministra-
zione avviene tramite iniezione
sottocutanea quotidiana. Tale tera-
pia é riservata ai pazienti che non
hanno risposto al test della tetrai-
drobiopterina e con mutazioni clas-
siche della patologia. I risultati non
sono immediati, la dieta va seguita
sino alla modificazione dei valori
di fenilalanina e cio puo richiede-
re anche diversi mesi. Pertanto, la
riduzione del valore di fenilalanina
e la conseguente liberalizzazione
della dieta richiedono da parte del
soggetto pazienza. In prima battu-
ta sara quindi fondamentale con-
tinuare a seguire la dietoterapia e
mantenere un rapporto stretto con
il medico e il centro di cura duran-
te I'assunzione del farmaco, poiché

gene Pah, ma usando questa volta
il base editing, un‘altra prometten-
te tecnica di editing genetico che
modifica con precisione una speci-
fica base del Dna sostituendola con
un‘altra e senza tagliare il genoma.
| ricercatori hanno testato questo
metodo prima su cellule epatiche
coltivate in laboratorio e poi su mo-
delli murini. Hanno cosi scoperto
che quando il complesso Crispr con
base editor sono stati consegnati ai
topi tramite nanoparticelle lipidi-
che, utilizzando una tecnologia si-
mile a quella dei vaccini mRna per
il Covid-19, i livelli di Phe si sono
normalizzati entro 48 ore.

(Fonte: AboutPharmay)

possono presentarsi effetti avversi
di tipo anafilattico che devono es-
sere prevenuti e monitorati anche
se forme gravi succedono in casi
rari.”

“Oggi la somministrazione di
pegvaliase e prevista solo per i pa-
zienti affetti da PKU classica non
rispondenti alla tetraidrobiopte-
rina sopra ai 16 anni, ma studi per
allargare la fascia d’eta sono in cor-
so - conclude Burlina - In Italia, il
30-40% dei pazienti presenta una
forma classica e questi possono be-
neficiare di tale terapia. E necessa-
rio pero far comprendere ai pazien-
ti e alle loro famiglie, I'importanza
della dietoterapia soprattutto nell’
eta pediatrica per controllare i va-
lori di fenilalanina in attesa di altre
terapie.”

(da clicmedicina.it)

nella tua dichiarazione dei redditi!
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L'Infermiere Case Manager-ICM

Una risorsa per la qualita della vita e della presa in carico

Approvato dalla Regione Veneto,
che cofinanzia l'iniziativa insieme
ad Aismme, il progetto di Infermie-
re Case Manager avviato per i pa-
zienti e le famiglie che fanno riferi-
mento al Centro Regionale di Cura
delle Malattie Metaboliche Eredi-
tarie di Verona. Una professionista
dedicata che lavora nel Centro e
che affianca pazienti e famiglie
nel loro percorso di cura e di vita,
diventando la figura di riferimento
unica per il paziente, i familiari e
caregiver e gli operatori sanitari e
sociali.

Obiettivi

- Personalizzare il percorso di cura
e sostegno e definire un piano in-
dividuale di assistenza.

+ Mettere le famiglie e i pazienti
nella condizione di conoscere e
di avere accesso a tutti i servizi e
le risorse cui hanno diritto.

« Accompagnarle nella ‘naviga-
zione' tra servizi sociali, sanitari,
educativi, abitativi e di colloca-
mento, ma anche quelli offerti da
Aismme.

- Favorire linclusione sociale e
migliorare la qualita di vita di pa-
zienti e famiglie.

Cosa offre

Sostegno socio-sanitario

« presa in carico del paziente in
affiancamento all'equipe medica
nella gestione dell'intero proces-
so di cura;

+ relazione con i servizi socio-
sanitari territoriali per le diverse
necessita, come esenzioni, diete,
assistenza domiciliare, logope-
dia, fisioterapia, ecc.

Assistenza infermieristica di sup-

porto all’attivita clinica

« accoglienza del paziente e fami-
liari;

+ Individuazione e raccolta dei bi-
sogni assistenziali del paziente e
del caregiver;

- raccolta dati che affluiscono al
database;

« assistenza durante le visite am-
bulatoriali;

« supporto all’attivita clinica;

+ supporto telefonico ai pazienti e
familiari per la gestione della pa-
tologia.

Raccordo tra lI'equipe medica e i

pazienti

Coordina le diverse professionalita

e risorse, garantendo un’assistenza

personalizzata e favorendo il mi-

glior accompagnamento possibile

al paziente e alla famiglia attraver-
so la:

« raccolta dei bisogni;

+ gestione comunicazione tra i pa-
zienti e loro caregiver e l'equipe
medica;

- attivita di connessione tra l'equi-
pe medica e i medici di base o di-
versi specialisti di riferimento sul
territorio.

Accompagnamento/educazione

alimentare e counseling familiare

Aiuta i pazienti nella gestione della

dieta (scelta dei prodotti, prepara-

zione dei pasti, ...) per far riscoprire

il piacere di mangiare e aiutare a

sviluppare il pieno potenziale an-

che nelle difficolta.

L'infermiere case manager:
un’altra visione della gestione del paziente

Della dottoressa Laura Rubert, Centro di Cura MME Verona

Linfermiere case manager fa parte
di un‘altra visione della gestione
dell’'utente paziente, che vede una
continuita tra ospedale e territorio.
Tutto questo inteso come agevo-
lazione di percorsi complessi e di
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lunga durata (spesso per tutta la
vita) e di ottimizzazione economi-
ca in senso lato (sia come risorse
economiche, tempo, ansia per le
varie cadenze). E’ una figura di alta
professionalita, che conosce bene
le patologie di cui sono affetti i
pazienti, quali sono i ruoli che cia-
scuno specialista ha, e li coordina.
Ha inoltre delle alte competenze
relazionali.

In particolare, definisce la valuta-
zione del piano assistenziale per
ogni singolo caso, con particolare

responsabilita circa la consapevo-
lezza dei bisogni dell’assistito e del-
le risorse disponibili, garantendo la
corretta adozione del percorso dia-
gnostico terapeutico riabilitativo
assistenziale. Pianifica gli interventi
piu idonei per il raggiungimento
degli obiettivi, e il calendario degli
incontri, gli interventi di educazio-
ne terapeutica nei confronti del
paziente e dei care giver, fornendo
cosi quel bagaglio di conoscenze
necessarie a svolgere in autonomia
determinati interventi, indispensa-

15

Si propongono, in collaborazione

con altri professionisti (Filosofa del-

la narrazione e Counsellor, Dietista
esperta in MME):

« incontri/colloqui per capire le
criticita e proporre strumenti per
la gestione della dieta speciale

-« incontri di counseling familiare
su tematiche di sviluppo e attiva-
zione di risorse

- incontro informativo per il perso-
nale delle mense scolastiche (in
collaborazione Sian Ulss 9 Scali-
gera).

bili per il mantenimento dello stato
di salute.

Inoltre, partecipa attivamente e
per quanto di competenza alla di-
scussione dei casi clinici con il team
multidisciplinare e, naturalmente,
si aggiorna continuamente.
Insomma, quello proposto da Ai-
smme per i pazienti di Verona e
un progetto importante, e quella
dell'Infermiere Case Manager & una
figura emergente, che verra sem-
pre piu implementata in una nuova
visione della medicina.

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

Ricette per diete metaboliche speciali”
Una collana utile e apprezzata, pubblicatii volumi 3 e 4

Mangiare correttamente & fonda-
mentale per tutti, per mantenere
uno stato di benessere e prevenire
patologie cardiovascolari e me-
taboliche. Alimentarsi pud essere
perd anche una vera e propria te-
rapia salvavita, e questo e il caso
di un vasto numero di malattie
metaboliche ereditarie per le quali
I'unica terapia possibile & una dieta
priva di quegli elementi che il me-
tabolismo non & in grado di elabo-
rare. «Si tratta di diete molto restrit-

COSA MANGERA DA GRANDE?
RICCTIE PER DIETE
METABOUGIE SPECIALI

.\
\“'\t

RICETTE

1l
PRIVE DI IATTOSIO E Qj\LAﬂOSlO

tive, che devono essere osservate
scrupolosamente per tutta la vita,
per evitare che gli elementi che il
metabolismo non riesce a tollerare
possano danneggiare irreparabil-
mente gliorgani el cervello - spie-
ga Cristina Vallotto, Presidente di
Aismme -. Grazie a queste diete &
possibile avere una vita pressoché
normale e soddisfacente, purtrop-
po perod la dieto-terapia puo avere
pesanti conseguenze sulla qualita
di vita, puo rendere talvolta il cibo

COSA MANGERA DA GRANDE?

RICETTE PER DIETE
METABOUGIE SPECIALI

RICETTE
PRIVE DI FRUTIOSIO

Il progetto editoriale

Volume 1 - Ricette a basso
contenuto di proteine o ipo-
proteiche, adatte alla dieta per:
fenilchetonuria, leucinosi, omo-
cistinuria, tirosinemia di tipo |,
acidemia propionica, acidemia
metilmalonica, acidemia glutari-
ca di tipo |, acidemia isovalerica,
difetti del ciclo dell’urea, intolle-
ranza alle proteine con lisinuria,
e altre malattie trattate con la
limitazione delle proteine.

Volume 2 - Ricette a basso con-
tenuto di grassi o ipolipidiche,
adatte alla dieta per: difetti del-
la beta ossidazione degli acidi
grassi a catena lunga o molto
lunga, deficit di carnitina palmi-
toil-transferasi, deficit multiplo
di acil-CoA deidrogenasi, e altre

malattie trattate con la limitazio-
ne dei grassi.

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

Volume 4 - Ricette prive di frut-
tosio, adatte alla dieta per: frut-
tosemia, intolleranza al frutto-
sio*.

Volume 5 - Ricette per dieta che-
togenica, adatte alla dieta per:
deficit del trasportatore GLUT 1,
deficit di piruvato deidrogenasi,
epilessia farmacoresistente in
dieta chetogenica (pubblicazio-
ne nel 2024).

* non sono malattie metaboliche
ereditarie.

un'esperienza frustrante che incide
in ambito familiare e sociale e che
non appada il palato».

Ecco dunque il progetto di Aismme
“Cosa mangera da grande? Ricette
per diete metaboliche speciali”una
collana di ricettari che rispondono
alle esigenze nutrizionali di molti
pazienti metabolici.

«l ricettari sono una risposta alla
voglia di gustare piatti buoni, of-
frono preparazioni gustose e facili
da realizzare, ma soprattutto com-
patibili con le necessita dietetiche
delle varie patologie. Forniscono
materiali di educazione alimenta-
re utili nell'affrontare le difficolta
rappresentate dalle dieto-terapie,
migliorando la conoscenza delle
materie prime e delle tecniche di
preparazione culinarie - puntualiz-
za Manuela Vaccarotto, Vicepresi-

dente di Aismme -. La vasta gamma
di prodotti dietetici utilizzati per la
realizzazione dei piatti, la sempli-
cita e la facilita nella realizzazione,
oltre che la ricchezza di consigli
per la preparazione, ne fanno un
prodotto editoriale unico, che non
esiste in Italia».

La collana & composta complessi-
vamente da cinque ricettari, che

continua nella pagina seguente >

| ricettari di Aismme
si aggiudicano il premio Omar

Il progetto “Cosa mangera da
grande? Ricette per diete me-
taboliche speciali” si & aggiudi-
cato il premio Omar 2023 nella
categoria “Campagna di comu-
nicazione non professionisti”
risultando primo classificato tra
i lavori candidati, scelto all'u-
nanimita sia dalla Giuria degli
organizzatori che da quella di
Qualita.

La premiazione della X Edizione
del Premio OMAR si é svolta a
Roma il 5 dicembre scorso. A ri-
cevere il riconoscimento per Ai-
smme Manuela Vaccarotto, Vice-
presidente di Aismme e Giuliana
Valerio, responsabile per la co-
municazione dell’Associazione.
Il progetto ¢ stato selezionato al
Concorso “Scienza Partecipata
per il miglioramento della qua-
lita di vita per le persone con
Malattie Rare” coordinato dal
Centro Nazionale Malattie rare

92181040285

dell’lstituto Superiore di Sanita
con il supporto del Ministero
della Salute.
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Un saluto e un grazie al dottor Andrea Bordugo
E benvenuta a Verona la dottoressa Laura Rubert

13 anni fa a Verona veniva isti-
tuito il Centro Regionale di Cura
delle Malattie Metaboliche Ere-
ditarie. Noi di Aismme abbiamo
subito intravisto un'opportunita
per le famiglie e per i pazienti af-
fetti da queste malattie: un nuo-
vo e inaspettato Centro di Cura
nella nostra regione, accanto al
Centro di Cura di Padova, che po-
teva accogliere i nuovi pazienti
identificati attraverso lo Scree-
ning Neonatale Esteso, attivato
alcuni anni prima nel Centro re-
gionale di Screening Veronese,
cosi come i pazienti provenienti
da fuori regione.

Abbiamo accolto con favore la
decisione dell'allora Direttore
Generale e del Direttore di Dipar-
timento di affidare l'incarico al
Dottor Andrea Bordugo, Pediatra
di lungo corso e metabolista per
alcuni anni. Abbiamo immediata-
mente notato in lui uno sguardo
diverso e un'incredibile attenzio-
ne ai rapporti umani, aspetti che
considerate le situazioni delle

> segue dalla pagina precedente

rispondono in modo specifico alle
esigenze a livello dietetico di molte
delle malattie metaboliche eredita-
rie conosciute. Autrice delle ricette
la Dottoressa Alice Dianin, dietista
del Centro di Cura delle Malattie
Metaboliche Ereditarie dell’Az.
Ospedaliera Universitaria Integrata
di Verona, in collaborazione con la
scuola di cucina éCucina.

Ciascun ricettario affronta un tipo
di dieta e contiene ricette studia-
te e selezionate da specialisti. Le
caratteristiche comuni sono ['uti-
lizzo degli Alimenti Dietetici ai Fini
Medici Speciali, dove previsti, e la
presenza di piatti tradizionali riela-
borati con ingredienti facilmente
reperibili. Al momento sono stati
pubblicati i primi quattro volumi,
il quinto sara in distribuzione nel
2024.

«Abbiamo inviato a famiglie, pa-
zienti adulti e Centri di Cura di tut-
ta ltalia oltre 1.200 copie dei primi

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

famiglie e il delicato stato clinico
dei piccoli e grandi pazienti rive-
stono grande importanza.
Abbiamo quindi deciso di soste-
nere questo nuovo Centro e tutte
le famiglie e i pazienti che avreb-
bero usufruito dei suoi servizi.

E stata la scelta pit importante e
meravigliosa che potessimo fare!
Il nostro sostegno, soprattutto
dal punto di vista economico, ha
contribuito a far crescere il Cen-
tro nel corso degli anni, trasfor-
mandolo in quello che rappre-
senta oggi per oltre 300 famiglie
e pazienti: un punto di riferimen-
to con personale disponibile e
accogliente, forte dei massimi
esperti clinici e dietisti sulle Ma-
lattie Metaboliche Ereditarie.

In questi 10 anni abbiamo affian-
cato famiglie e pazienti, offren-
do, quando possibile, supporto
per la vita quotidiana e il miglio-
ramento della presa in carico cli-
nica, dietetica, psicologica e del
comfort emotivo.

Dopo questo lungo percorso in-

due volumi e continuiamo a rice-
vere richieste e prenotazioni per il
numero 3 e 4, usciti a ottobre e a
dicembre 2023- conclude Vacca-
rotto — | volumi sono stati molto
apprezzati e nei mesi scorsi abbia-
mo organizzato due contest con
foto e video dove bisognava utiliz-
zarne le ricette, per promuovere i
volumi e sottolineare l'importanza
di condividere in famiglia la gioia
della preparazione dei piatti».
Tutti i ricettari
possono essere richiesti
gratuitamente attraverso
il sito di Aismme
www.aismme.org

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.

sieme salutiamo e ringraziamo il
Dottor Bordugo, che si é trasferi-
to nel Centro di Cura delle MME
dell'’AO di Udine, piu vicino a
casa. Per noi & stato emozionante
vedere la sua dedizione alla mis-
sione di medico metabolista, no-
nostante le migliaia di chilometri
che ha dovuto percorrere tra Ve-
rona e il Friuli, dove abita la sua
famiglia. Crediamo, sia difficile
trovare le parole per ringraziarlo
di tutto I'amore che ha messo nel
suo lavoro (e chi lo conosce bene
sa con quale passione si dedichi
alla sua professione!) e per tutta
la capacita e l'affetto con cui ha
curato pazienti metabolici com-
plessi, sia adulti che bambini.

Accogliamo con affetto la Dot-
toressa Laura Rubert, che ha so-
stituito il Dottor Bordugo. A lei
va l'augurio di buon lavoro e la
promessa che continueremo ad
offrire a lungo il nostro sostegno
a questo centro e alla sua equipe,
arricchita dalla scorsa primavera,
di una nostra collaboratrice, I'in-

fermiera case manager che offre
I'assistenza specifica e particola-
re di cui i nostri pazienti hanno
necessita.

Un questionario
per testare l'efficacia
de”ll Diario della mia terapia”

Il 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 l'obiettivo di due questio-
nari, destinati rispettivamente alle
famiglie dei pazienti e ai medici
specialisti che hanno utilizzato o
stanno utilizzando il kit, che posso-
no essere compilati in pochi minuti
entrando nel sito di Aismme www.
aismme.org e quindi nella pagina
del progetto.

Le domande sono relative ai con-
tenuti ma anche alla grafica e ai
diversi elementi di cui si compone
il kit: il libro, gli adesivi, il poster.
Le risposte permetteranno ad Ai-
smme di verificare i punti di forza
e di debolezza dello strumento e di
approntare eventualmente dei mi-
glioramenti.

E sempre possibile richiedere “II
Diario della mia terapia” scriven-
do allindirizzo info@aismme.org
o chiamando al numero verde
800.910.206. Nel sito € presente una
sezione con le istruzioni per l'uso
del kit, informazioni sulle patologie
e i pdf per scaricare ulteriori adesivi
e diari.

nella tua dichiarazione dei redditi!
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Progetto Aurora + XLH

Sostegno psicologico gratuito a pazienti e famiglie

E’ sempre attivo il Progetto Aurora +
XLH promosso da Aismme, un servi-
zio gratuito di sostegno psicologico
in presenza o a distanza ai genitori
dei pazienti pediatrici e ai pazienti
adulti affetti da malattie metaboliche
ereditarie e da XLH. Una psicologa
psicoterapeuta & a disposizione per
dare sostegno psicologico da remo-
to al di fuori dei tempi di ricovero e
per tutto il tempo necessario.

“Questo servizio si pone come anello
mancante tra il centro di cura e il do-
micilio - spiega Cristina Vallotto, pre-
sidente di Aismme - ed & un percorso
complementare al supporto psico-
logico attivo all'interno del centro di
presa in carico ma solo durante il day
hospital e i ricoveri. Nato nel 2020,
inizialmente destinato principalmen-
te ai pazienti afferenti all’Azienda
Ospedaliera Universitaria Integrata
diVerona, nel 2022 é stato esteso an-
che i pazienti con XLH di tutta Italia”

Cosa offre
« Sostegno psicologico a distanza al
di fuori dei tempi di ricovero e per

tutto il tempo necessario;

« accompagnamento per affrontare
al meglio le problematiche inerenti
la gestione della malattia, il rapporto
genitori-bimbo e bimbo-fratelli, I'e-
laborazione della patologia da parte
dell'intera famiglia;

- consigli su come affrontare le diete
speciali dal punto di vista psicologi-
co;

« supporto per le famiglie e per i pa-
zienti adulti nella gestione della pa-
tologia e della quotidianita.

A chi é destinato

Famiglie e caregivers di pazienti
pediatrici e a pazienti adolescenti e
adulti afferenti il Centro di Cura delle
MME dell’AQUI di Verona;

Famiglie dei pazienti pediatrici, ado-
lescenti ed adulti affetti da XLH di
tutti i Centri cura italiani.

Come funziona

Vengono offerte risposte concrete,
ascolto e sostegno psicologico a una
0 pil persone contemporaneamen-
te. Possono usufruirne anche gruppi

PROGETTO

di famiglie con i figli aventi la stessa
patologia per lo scambio di espe-
rienze e la condivisione di soluzioni
dei problemi inerenti la gestione del
bambino e la sua malattia. Si pro-
pongono anche incontri in gruppo a
caregivers e piccoli o grandi pazienti,
per parlare della loro esperienza. La
consultazione psicologica puo pre-
vedere 2 o 3 colloqui esplorativi e
di approfondimento per individuare
risorse e criticita.

Qualora fosse necessario, la perso-
na puo essere avviata ad una presa

+XLH

in carico di sostegno psicologico
e/o psichiatrico a livello territoriale.
Il professionista resta comunque a
disposizione per accompagnarla an-
che in questa fase ed individuare un
percorso adatto.

Come fare?

Per richiedere un appuntamento
con la psicologa, che puo essere
telefonico, in video o in presenza,
inviare una mail a sostegno.psi-
cologico@aismme.org. L'appunta-
mento viene fissato entro 72 ore.

Al lavoro i delegati regionali di Aismme

Per pazienti e famiglie in Campania, Puglia, Molise, Calabria e Abruzzo

Sin dalla sua costituzione Aismme
ha lavorato per i pazienti e le loro
famiglie, con attivita e progetti
condotte soprattutto a livello na-
zionale, 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 par-
te d'ltalia. Questo anche perché in
molte regioni manca un’‘associa-
zione cui rivolgersi per momenti di
confronto, informazioni o consigli
o semplicemente per condividere
la propria storia con altre famiglie.
Abbiamo dunque selezionato delle
persone secondo criteri di prepa-
razione, esperienza e competenza,
che rappresentano Aismme nei di-
versi territori, soprattutto in quelli
in cui non esiste un’associazione
pazienti.

| Delegati regionali sono costante-
mente affiancati dai responsabili di
Aismme e si coordinano per le loro
attivita.

Delegato per la regione
Abruzzo

Oreste Andalo
orestea62@virgilio.it

Cell. 3391259112

E il punto di riferimento delle Fami-
glie dei piccoli pazienti e dei Pazien-
ti adulti affetti da Malattie Metabo-
liche Ereditarie afferenti al Centro
Cura di Pescara- Sportello Malattie
Rare e Metaboliche.

Delegato per la regione
Campania

Puglia

Molise

Calabria

Giuseppe Buonanno
bgsgiuseppe@gmail.com

Cell. 327 326 6432

E il punto di riferimento delle Fami-
glie dei piccoli pazienti e dei Pazien-
ti adulti affetti da Malattie Metabo-
liche Ereditarie afferenti al Centro
di Cura del Federico II° di Napoli e
ai Centri di cura delle altre regioni.
Segue i pazienti per la malattia “Aci-
demia Isovalerica” anche attraverso
la pagina Facebook Acidemia Isova-
lerica - IVA - Gruppo Italia.

92181040285

Aismme
e sempre

con i bimbi
Adesivi speciali, un Attestato di
Coraggio, braccialetti per i bam-
bini e i braccialetti dell’Elefantino
blu: piccoli doni da parte di Aism-
me destinati ai coraggiosi bambi-
ni affetti da malattie metaboliche
rare, nei difficili momenti dei pre-
lievi o dei ricoveri nel Centri cura
di Verona e di Napoli.

Un gesto per avvolgere i bimbi in

un caldo abbraccio di supporto
durante il loro percorso.
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Aismme ...a scuola

Un progetto di sensibilizzazione sulle malattie metaboliche ereditarie
per insegnanti, alunni e genitori

Contrastare l'esclusione e il bulli-
smo nelle scuole che puo colpire
i minori con malattia metabolica.
E questo l'obiettivo di un nuovo
progetto sperimentale supporta-
to da Aismme, rivolto alle scuole,
agli insegnanti e agli alunni con
la collaborazione della Dottoressa
Irene Monge, filosofa della narra-
zione e counselor. Si inizia nella
zona di Napoli dove risiede il de-
legato regionale dell’Associazione
Giuseppe Buonanno.

La dieta salvavita, a volte molto
ristretta, cui i piccoli malati sono
sottoposti, pud minare la sere-
nita del bambino a scuola e con
gli amici: non poter condividere
gli stessi alimenti puo provocare
isolamento, stigma o addirittura
bullismo. Non solo: momenti spe-
ciali come i compleanni o i pasti
in mensa o fuori, diventano sfide
aggiuntive, poiché il bambino

non puo gustare lo stesso cibo dei
suoi amici. Questo aggrava il peso
emotivo che gia puo derivare dal-
la dieta.

“E fondamentale lavorare in ogni
contesto dove i bambini metabo-
lici si trovano a vivere e il piu im-
portante & sicuramente il mondo
della Scuola- spiega Cristina Val-
lotto, presidente di Asimme -. Sen-
sibilizzare I'ambiente scolastico,
coinvolgendo alunni e insegnan-
ti, & essenziale poiché i bambini
devono capire che, nonostante
la presenza di una malattia meta-
bolica, il loro compagno & uno di
loro, e ha diritto a comprensione
e sostegno”.

Aismme propone quindi agli Isti-
tuti scolastici degli incontri per
allievi e insegnanti durante i quali
verranno fornite informazioni det-
tagliate sulle malattie metaboli-
che ereditarie, illustrando le impli-

cazioni quotidiane che i bambini
affetti devono gestire, fornendo
risorse educative e materiali in-
formativi da utilizzare in aula per
approfondire la comprensione di
questi temi. Viene offerta anche
la disponibilita a confrontarsi sul-
le modalita con cui la scuola puo
contribuire a promuovere un’at-
mosfera accogliente, a supporta-
re i bambini che seguono regimi
alimentari speciali e a collabora-
re con il personale scolastico per
personalizzare le attivita in base
alle esigenze specifiche della
scuola e degli studenti.

“Siamo convinte che la sensibiliz-
zazione in ambito scolastico rap-
presenta un passo significativo
verso la creazione di una comuni-
ta piu inclusiva e informata sulle
sfide legate alle malattie meta-
boliche ereditarie - conclude Ma-
nuela Vaccarotto, Vicepresidente

aak

di Aismme - Linclusione sociale
passa attraverso |'accettazione, il
rispetto e la partecipazione attiva
nelle diverse fasi della vita dell'in-
dividuo. Cio implica non solo la
partecipazione attiva di tutti, ma
anche l'eliminazione delle barrie-
re che potrebbero limitare questa
partecipazione da parte delle Isti-
tuzioni, a qualsiasi livello, compre-
sa la Scuola”

LE BUONE NOTIZIE

Nel Veneto dal 2024 la SMA entra
nello Screening Neonatale Esteso

Dal primo gennaio 2024 nel Veneto
ogni nuovo nato sara sottoposto al
test alla nascita per identificare la
SMA, I'Atrofia Muscolare Spinale. Lo
ha comunicato I'’Assessore alla Sa-
nita Manuela Lazzarin lo scorso 12

dicembre, che ha comunicato che
esiste un “Piano Congiunto delle
due Aziende Ospedaliere Universi-
tarie di Padova e Verona per I'avvio
dello screening neonatale allargato
per le Malattie Metaboliche Eredi-

tarie e l'avvio dello screening per
la SMA, applicato a tutti i bambini
nati negli ospedali veneti”. Ha an-
che specificato che a questo scopo
sono stati erogati 400 mila euro.

“Con lo screening allargato - ha
detto la Lanzarin - partiremo gia
dal primo gennaio 2024, con un’or-
ganizzazione che mette al centro
le due Aziende Universitarie, alle
quali afferira tutto il Veneto, suddi-
viso in due territori: i neonati di Bel-
luno, Treviso e Venezia afferiranno
all'Azienda Ospedale Universita di
Padova, dove verranno analizzati i
campioni necessari; quelli a Rovigo
e Vicenza afferiranno invece all’A-
zienda Ospedaliera Universitaria di
Verona. Il tutto nella convinzione
di dare a tutti responsi scientifica-
mente ineccepibili e tempestivi”.

92181040285

LE BUONE NOTIZIE

Dal 15 settembre 2023 lo
screening per l'atrofia mu-
scolare spinale (SMA) e sta-
to incluso nello screening
neonatale esteso in Lom-
bardia.
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14 agosto: a Malavicina la Color Metabolic
Coinvolto un intero paese per sostenere Aismme

Un altro grande successo la Color
Metabolic che si & svolta a Malavi-
cina di Roverbella (MN) il 14 agosto
scorso. Divenuto un appuntamen-
to tradizionale per l'estate, & una
corsa non competitiva promossa
dal Gruppo podistico AVIS Poli-
sportiva Malavicina Belvedere e
dalle Associazioni Campanella e
Ruote di leri, con il patrocinio del
Comune di Roverbella. Il ricavato
come ogni anno viene interamente
devoluto ai progetti e alle attivita

A Loreggia il 16 settembre

per i pazienti metabolici promossi
da Aismme.

Moltissime le persone che hanno
partecipato, correndo e cammi-
nando lungo un percorso di 5 chi-
lometri, all'insegna del colore e del
divertimento. Ha concluso la gior-
nata una cena tutti insieme, con le
specialita locali, e musica ‘sparata’
da diversi dj e da gruppi dal vivo.
“Carissimi Amici, Volontari e Asso-
ciazioni, Grazie di cuore per il vo-
stro straordinario impegno nell'or-

ganizzare l'evento di beneficenza
— il ringraziamento di Aismme -. La
vostra passione e lavoro di squadra
hanno trasformato un‘idea in una
realta toccante. La vostra visione,
I'energia contagiosa e la capacita di
superare le aspettative sono state la
linfa vitale di questo progetto: ogni
dettaglio, grande e piccolo, riflette il
vostro impegno e la grande passio-
ne che vi ha permesso di raggiunge-
re un obiettivo molto importante.
Siamo grati per il vostro sacrificio di
tempo, per le lunghe ore di lavoro,

“Diego Basso plays Pop Songs”

Un'armonia di cuori generosi, una
sinfonia di solidarieta

Sold out al Concerto “Diego Basso
plays Pop Songs’, un evento a favo-
re di Aismme e dei suoi progetti per
i pazienti metabolici. Sul podio da
direttore Diego Basso, sempre sensi-
bile alle tematiche del sociale, che ha
diretto I'Orchestra Ritmico Sinfonica
Italiana; le voci erano di Art Voice
Academy.

Levento, a offerta libera, era orga-

nizzato e ospitato dall'azienda Zac-
chia srl, che ringraziamo vivamente
per la disponibilita, e godeva del
patrocinio del Comune di Loreggia
(Padova).

“La musica ha il potere di unire le
persone e insieme possiamo fare la
differenza - ha detto Cristina Vallot-
to, Presidente di Aismme -. Grazie a
ogni singola persona coinvolta da-
gli organizzatori agli artisti, per aver
donato il loro tempo, il loro talento

e il loro amore ad una causa cosi
importante. Un sincero ringrazia-
mento anche a chi ha partecipato la
concerto con cuore aperto e gene-
roso. Le donazioni contribuiranno
in modo significativo all’attivita di
sostegno a pazienti e famiglie. Con-
tinueremo a lavorare con impegno
e dedizione per migliorare la vita
di chi vive con queste malattie. La
vostra generosita ci da la forza per
andare avanti”.

per la creativita senza limiti e per il
vostro spirito instancabile che ha
reso l'evento un successo straordi-
nario e lascera un'impronta indele-
bile nei cuori di coloro che ne bene-
ficeranno: le famiglie dei bambini e
i pazienti adulti affetti da una malat-
tia metabolica ereditaria. Auguria-
mo a voi tutto il bene che avete do-
nato agli altri. Grazie di cuore per la
vostra straordinaria dedizione. Siete
veramente una fonte di ispirazione,
e il mondo € indubbiamente un luo-
go migliore grazie a voi”.

ZACCHIA (aismme

@

DIEGO BASSO

POP SONES

Le Voci di Art Voice Academy
Orchestra Ritmico Sinfonica Italiana
Diego Basso Direttore

Concerto benefico a favore di Aismme
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