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Editoriale

Il cibo come terapia

Il cibo puo essere un veleno, ma
anche una terapia. Spesso l'unica
terapia. Lo sanno bene i pazienti
metabolici che per contenere la loro
patologia ed evitare scompensi e
pesanti conseguenze devono sotto-
stare per tutta la vita a diete molto
rigide. Un regime che non vede mai
deroghe e che ha ricadute impor-
tanti non solo sul gusto, ma anche
sulla qualita di vita e sulla socialita.
Per rendere piti lieve la quotidianita
e aiutare a mantenere |‘aderenza
alla terapia, in particolare nei pa-
zienti pediatrici, Aismme ha lavo-
rato molto negli anni, affiancando
pazienti adulti e famiglie nella fati-
ca quotidiana del gestire il rappor-
to con il cibo. Sono state proposte
iniziative come Contest, Metabolic
cooking, corsi di cucina e realizzata
una intera collana di ricettari per
diete speciali, per stimolare le giu-
ste pratiche nel cucinare; ma anche
incontri, online e in presenza, per le
famiglie e i pazienti adulti, per rac-
contarsi e condividere le esperien-
ze. Molto seguiti i percorsi formativi
per gli operatori nelle mense scola-
stiche, e la formazione degli addetti
alla ristorazione con dietiste e psi-
cologhe. Continue le partecipazioni
a eventi e convegni sulle diverse pa-
tologie per portare I'attenzione sul
tema delle diete speciali, e I'adesio-

ne a raggruppamenti di associazio-
ni di pazienti di diverse patologie a
livello mondiale. Quindi, la realiz-
zazione di campagne sui social e
pagine dedicate sul sito di Aismme,
ma anche di una favola dedicata ai
piccoli pazienti e al loro contesto, e
di libretti illustrati per spiegare loro
le patologie e Iimportanza di trat-
tarle con il giusto cibo.
Tutto questo e limpegno a livello
nazionale per sostenere i pazienti
nel reperire gli alimenti a fini specia-
li e fare da collettore delle molte cri-
ticita anche tra le altre associazioni,
ha infine portato Aismme ad entra-
re nel Comitato Tecnico Scientifico
Sociale dell'Intergruppo parlamen-
tare che si occupa proprio di questi
temi. Obiettivo, lavorare insieme al
Parlamento e alle altre Associazioni
per redigere e fare approvare una
nuova legge valida per tutte le re-
gioni d'ltalia che semplifichi la vita
di chi vede dipendere la sua salute
da diete e alimenti speciali.
Con la speranza che il cibo, anche
se “speciale’; possa essere sempre di
pitiuna gioia da gustare e da condi-
videre, e non solo una terapia.
La Presidente di Aismme
Cristina Vallotto
La Vicepresidente di Aismme
Manuela Vaccarotto

Bomboniere e oggetti solidali
Un aiuto per i progetti di Aismme

Matrimonio, Cresima, Comunione,
Battesimo e Laurea sono tappe
importanti del percorso di vita di
ognuno di noi, da condividere con
parenti ed amici. Quale miglior
modo per celebrare questi momen-
ti di gioia se non trasformandoli in
un‘occasione di solidarieta?

Ecco dunque la proposta di Aism-
me, che proprio in queste occasio-
ni invita a fare un piccolo grande
gesto per contribuire a sostenere i
progetti dell’Associazione a favore
delle famiglie dei piccoli pazienti e
dei pazienti adulti affetti da Malat-
tie Metaboliche Ereditarie, richie-
dendo le bomboniere, oggetti arti-
stici realizzati con carta e materiali
naturali, con composizioni di fiori
di diversi e colori a scelta. La com-

posizione puo essere abbellita con
un ciondolo in ceramica con temi
diversi a seconda della occasione
festeggiata.
Sono disponibili inoltre segnalibri
ma anche segnaposto, pensati in
particolare per il battesimo, com-
posti da uno stecchino in legno e
un ciondolo in cartoncino e ornati
da disegni con la tecnica dell’ac-
querello.
Infine, le pergamene da accompa-
gnare a questi oggetti, che testimo-
niano con parole semplici I'atto di
solidarieta.
Sul sito di Aismme (www.aismme.
org) una pagina dedicata con la
presentazione.

Per ordini e informazioni

info@aismme.org
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AFMS

Intergruppo Parlamentare Malattia Celiaca,

Allergie Alimentari e Afms

Aismme nel CTSS per collaborare a una nuova Legge sugli alimenti speciali

Lavorare per elaborare una legge
nazionale che affronti in modo
organico ed efficace il tema de-
gli alimenti a fini medici speciali
(AFMS), veri e propri farmaci nelle
diete salvavita per molti pazienti
metabolici e affetti da patologie
come la celiachia e le allergie. E
questo il nuovo impegno di Aism-
me, che é stata chiamata a colla-
borare con I'intergruppo Parla-

mentare Malattia Celiaca, Allergie
Alimentari e Afms presieduto dal-
la Senatrice Elena Murelli, e che
ora fa parte del Comitato Tecnico
Scientifico e Sociale.

“Nel mese di marzo sono stata
contattata dalla Senatrice - spie-
ga Manuela Vaccarotto, vice pre-
sidente di Aismme - e invitata
a dare il contributo dalla nostra
Associazione per definire insieme

i contenuti di una nuova norma-
tiva, che dia risposte alle molte
criticita che incontrano i pazienti
metabolici nel reperire gli alimen-
ti necessari a contenere la patolo-
gia nei territori delle diverse Asl.
E siccome problemi si riscontrano
in tutta Italia, sono state coinvolte
anche le sette associazioni “sorel-
le” che rappresentano i pazienti
affetti da malattie Metaboliche

Ereditarie”. Manuela Vaccarotto,
insieme a Giuliana Valerio per
la parte della comunicazione e
a Giuseppe Buonanno delegato
Aismme per la Regione Campa-
nia, sono cosi entrati a far parte
del Comitato Tecnico Scientifico
e Sociale dell'Intergruppo, chia-
mati a “arricchire le discussioni
e contribuire significativamente
all'identificazione delle strategie
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AFMS

piu efficaci per porre le basi di un
modello di governance sanitaria
che venga incontro alle persone
che sperimentano la conviven-
za con queste criticita alimentari
cosi delicate e diffuse”.
Nellariunione diinsediamento del
nuovo Comitato, che si & svolta al
Senato lo scorso 9 aprile, Manuela
Vaccarotto ha presentato all’'In-
tergruppo un documento elabo-
rato da Aismme insieme alle altre
sette associazioni, che oltre ad of-
frire una fotografia accurata della
situazione in Italia e delle criticita,
ha proposto possibili soluzioni.
L'Intergruppo Parlamentare ha
accolto il documento con favore e
sulla base di quanto contenuto si
confrontera con il Comitato Tecni-
co Scientifico e Sociale con l'idea
di preparare una bozza di disegno
dilegge con I'impegno di presen-
tarlo quanto prima al Parlamento
per la sua approvazione.

Il documento

Negli anni, sul tema dei dietote-
rapici sono state evidenziate dai
pazienti molte criticita, con forti
ricadute sulla loro qualita di vita
- si legge nel documento presen-
tato -. Le loro voci sono state rac-
colte dalle associazioni, che han-
no cercato di farsi promotrici di
iniziative che rispondessero alla
necessita di semplificare loro la
vita nell’affrontare le diverse die-
te, ma anche di promuovere solu-
zioni per migliorare le modalita di
distribuzione di questi alimenti,
coinvolgendo i diversi decisori.
Buona parte di esse hanno avuto

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

risposte frammentate, parziali e
diverse nei diversi territori. E ora
il momento di affrontare in modo
organico la questione, pensando
a soluzioni univoche, che siano
vincolanti per le Asl di ogni Re-
gione italiana e che permettano
ai pazienti di affrontare in modo
piu sereno le difficolta legate ad
una dieta ristretta, senza doversi
preoccupare delle difficolta di ac-
cesso, di reperimento e snellendo
la burocrazia che rende faticosi i
diversi passaggi.

Le criticita

Per quanto riguarda le criticita
evidenziate, i pazienti e le loro
famiglie vivono le conseguenze
di una amministrazione della sa-
nita frammentata che impattano
pesantemente sulla qualita di vita
dei pazienti e del loro caregivers.
Ogni Regione, e purtroppo molto
spesso ogni singola ASL, gestisceii
suoi servizi in modo diverso. Que-
sto & emerso in modo chiaro nel
confronto con le diverse associa-
zioni che seguono i pazienti me-
tabolici dislocate nella Penisola.
Dopo la prescrizione da parte
del centro di riferimento, sono
diverse infatti le modalita di rico-
noscimento del diritto ad avere
gli AFMS e diversificati i passag-
gi della distribuzione e del ritiro,
ancora piu complesse in caso di
centri extra-regionali.

Non esiste una normativa nazio-
nale, ma spesso neppure delibe-
re regionali che diano indirizzi
univoci e siano vincolanti per le
diverse Asl. Anche nel caso que-

ste ci siano, a volte le singole Asl
si muovono comunque in ordine
sparso.

Ci sono problemi nel reperimen-
to degli alimenti, dentro e fuori
dalla Als di residenza, nella di-
sponibilita di diversi marchi, nella
rimborsabilita e i troppi passaggi
per ottenerne il diritto. Cosa che
comporta la difficolta, in partico-
lare per i pazienti pediatrici, all'a-
derenza alla dieta.

Le proposte

Ecco dunque che il documento
propone un’unica legge appli-
cabile per ogni territorio, mi-
glioramenti nella distribuzione
e nello snellimento dei processi,
ma anche ulteriori azioni, che in-
tervengono nei diversi contesti
nei quali pazienti e famiglie si
trovano a vivere. Tra queste, atti-
vita informazione e sostegno per
i pazienti e famiglie sui temi delle
diete salvavita, di sensibilizzazio-
ne dell'opinione pubblica, della
comunita medica e dei farmacisti,
delle scuole e nei luoghi di lavo-
ro, di formazione per gli addetti
alla ristorazione scolastica e per il
mondo della scuola e dello sport.
Si propone inoltre di attivare cam-
pagne e iniziative dirette al mon-
do della ristorazione in generale
(ristoranti, bar, ecc.) per invitare a
offrire pasti di diete speciali o per-
mettere di consumarli neilocali se
portati da casa e contributi per ri-
storanti che scelgano di includere
menu compatibili con pazienti in
dietoterapia ipoproteica/ipolipi-
dica/ipoglicemica.

I componenti chiamati a far
parte del Comitato Tecnico
Scientifico per gli AFMS sono:

- Manuela Vaccarotto, Vice pre-
sidente di Aismme e portavoce
delle otto associazioni Malattie
Metaboliche Ereditarie italia-
ne Aismme VR, Amegep BA,
Iris PA, Ape NA, Cometa Emilia
Romagna BO, Cometa Asmme
PD, Ammec Fl, Apmmc MI.
Aismme ha propri delegati re-
gionali nelle regioni Campania,
Abruzzo, Piemonte, Valle d’Ao-
sta, Veneto;

Dr. ssa Alice Dianin, Dietista
metabolista del Centro Regio-
nale di Cura delle MME p/o I'A-
OUIVR;

Dr.ssa Micaela Gentilucci, Die-
tista metabolista del Centro re-
gionale di cura delle MME p/o
Pediatria di Pescara come CTS
Aismme;

Dr.ssa Silvia Di Michele, Clinica
metabolista del Centro regio-
nale di cura delle MME p/o
Pediatria di Pescara come CTS
Aismme

Giuseppe Buonanno, delegato
Aismme Regione Campania;

- Dr.ssa Giuliana Valerio, addetta
alla comunicazione di Aismme.

Infine, per aumentare il ventaglio
dei prodotti, anche la detraibilita
ai fini fiscali se si acquistano au-
tonomamente dietoterapici non
contenuti nei listini regionali.

nella tua dichiarazione dei redditi!
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Il varo dei nuovi Learinviato al 1 gennaio 2025
I Ministero della Salute: “Nessun ritardo per linserimento delle nove patologie nello SNE”

Con un decreto varato a fine mar-
zo scorso a firma del Ministro della
salute di concerto con il Ministro
dell'economia e delle finanze, I'en-
trata in vigore del nuovo nomencla-
tore tariffario per specialistica am-
bulatoriale e protesica (LEA) prevista
peril 1°aprile 2024 é stata prorogata
al 1° gennaio 2025.

Il testo aveva gia incassato I'appro-
vazione dalla Conferenza Stato-
Regioni e conteneva nuove tariffe
e disposizioni per molti gia vecchie
dopo ben sette anni dall'approva-
zione del LEA nel 2017. Il motivo del
rinvio e il fatto che alcune Regioni
non sarebbero ancora in grado di
garantire |'erogazione delle nuove
prestazioni previste dai LEA, e le
difficolta applicative della misura
da parte di alcune Regioni. Sembra
che la proroga possa permettere di
giungere ad una pil ampia revisio-
ne delle tariffe. Tra i motivi anche
il pressing di laboratori e strutture
sanitarie private erogatori di presta-
zioni, che contestavano i tagli previ-
sti alle tariffe di alcune prestazioni,
con conseguenti minori rimborsi
per le strutture stesse.

La proroga € stata bocciata dalla
Ragioneria dello Stato, che ha ricor-
dato i 3,4 miliardi di euro gia erogati
per aggiornare la copertura dei LEA,
risorse che le Regioni hanno pero
utilizzato per coprire inefficienze e
sprechi e che chiede dunque che “i
finanziamenti preordinati per I'ero-
gazione dei LEA vadano preservati
da altri utilizzi che determinano
maggiore spesa sanitaria pubblica
non in linea con la programmazione
sanitaria nazionale”.

Contraria anche la Ragioneria dello
Stato, “le differenze nell’erogazione
di prestazioni tra le regioni, con I'ul-
teriore posticipo proposto, consoli-
derebbero le disparita assistenziali
che attualmente si registrano nei
territori regionali”.

La conseguenza e che non potranno
ancora essere erogate a tutti i citta-
dini le nuove prestazioni che erano
state introdotte nel 2017, come il
monitoraggio della celiachia o la pro-
creazione medicalmente assistita,
ma anche nuovi ausili e protesi piu
innovativi e tecnologici. Potranno

farlo soltanto in quelle Regioni che,
avendo i conti in ordine, sono in gra-
do erogarle in modalita extra-LEA

L'allargamento

del pannello dello SNE
Non dovrebbero esserci invece
problemi per I'avvio di nuovi scre-
ening neonatale e lallargamento
del pannello. Secondo il direttore
generale della programmazione
sanitaria del Ministero della Salute,
Americo Cicchetti “Il rinvio dell’en-
trata in vigore dei nuovi tariffari non
comporta alcun ritardo per l'avvio
degli screening neonatali per malat-
tie come la SMA. Il provvedimento
non prevede maggiori oneri per lo
Stato. Dalla legge di bilancio 2019
sono state incrementate le risorse
alle Regioni destinate agli screening
neonatali. Il Ministero della Salute
pronto a supportare quelle Regioni
che ancora oggi non hanno avviato
gli screening pur esistendo la coper-
tura finanziaria”.

Immediatamente dopo la conferma
di rinvio dell'operativita dei nuovi
LEA sono state presentate, presso
Xl Commissione Affari sociali Ca-
mera dei Deputati, due interroga-
zioni dall’'On. Furfaro (PD) e dall'On.
Quiartini (M5S). La risposta e arrivata
dal Sottosegretario Marcello Gem-
mato, che ha riferito che la proroga
si @ resa necessaria per consentire
un maggior lasso di tempo per l'a-
deguamento dei vari sistemi dei di-
versi operatori coinvolti alle nuove
tariffe, che le regioni e le province
autonome all'unanimita hanno dato
parere positivo, anche per valutare
una piu ampia revisione delle me-
desime tariffe, e ha assicurando nel
contempo una graduale transizione
al nuovo tariffario.

Le proteste

La Regione Puglia ha presentato
una proposta di legge, cosi da poter
garantire immediatamente tutte le
406 nuove prestazioni, e da piu par-
ti, sia dal mondo politico che dalle
Associazioni, sono arrivate anche ri-
chieste di rassicurazioni perché que-
sto provvedimento non comporti il
blocco dell'inserimento nello SNE
delle patologie in attesa.

“l'aggiornamento andava fatto ora
- commenta llaria Ciancaleoni Bar-
toli, direttrice dell'Osservatorio Ma-
lattie Rare (OMaR) - | soldi, in questi
ultimi anni, le Regioni li hanno gia
ricevuti. Alcune di quelle non in de-
ficit erano pronte per partire con i
nuovi LEA, altre invece continuano
a non volersi adeguare: non & giu-
sto perché alimentano le disugua-
glianze gia esistenti nell’offerta sa-
nitaria. Gli ausili sono vecchi. Dove
gli extra-LEA non si possono adot-
tare i cittadini possono dimenticarsi
dei device di nuova generazione
che non esistevano quando e sta-
to fatto il primo tariffario. Credo si
potesse far entrare in vigore i nuovi
LEA e contemporaneamente aprire
un tavolo snello per gli aggiorna-
menti. Pure le tariffe potevano pri-
ma entrare in vigore e poi essere
sottoposte a verifica. Si continua a
rimandare un lavoro che nel 2025
avra gia otto anni”. Manca peraltro
ancora il decreto di nomina della
nuova commissione per l'aggior-
namento dei Lea nonostante se ne
parli dalla scorsa estate.

L'appello

“Non c'e piu tempo da perdere: bi-
sogna allargare gli screening neo-
natali alla lista di patologie rare per
cui esistono gia delle terapie efficaci
in grado di salvare la vita o di impe-
dire che il neonato vada incontro a
pesanti disabilita” & I'appello che 65
associazioni di malati rari e familia-
ri hanno rivolto con una lettera alla
presidente del Consiglio e al mini-
stro della Salute per chiedere al piu
presto un decreto di aggiornamen-
to del pacchetto nazionale dei test
neonatali obbligatori offerti dalla

sanita pubblica con l'inserimento
delle dieci patologie rare ritenute
ammissibili allo screening dal grup-
po di esperti dello stesso Ministero.
Malattie che se ricercate alla nascita
grazie ai farmaci disponibili posso-
no essere curate.

“Finora nessuno ci ha risposto - di-
chiara Stefania Tobaldini, presiden-
te dell’Associazione italiana Ander-
son-Fabry, promotrice dell'appello
- per anticipare intanto l'entrata in
vigore dello screening per la Sma,
I'atrofia muscolare spinale, una del-
le nuove patologie candidate al test
neonatale (le altre sono le immu-
nodeficienze congenite severe e le
malattie da accumulo lisosomiale).
“La Legge di Bilancio 2019 aveva
stabilito che l'elenco di patologie
da sottoporre a screening neonata-
le fosse revisionato almeno ogni 2
anni, ma nonostante le nostre tante
sollecitazioni stiamo scontando un
drammatico ritardo”, denuncia To-
baldini. Gli screening consistono in
un prelievo di sangue nelle prime
48-72 ore di vita del bambino per
identificare la malattia prima della
comparsa dei sintomi: “Non sono
una spesa ma un investimento che
evita un domani di girare alla cieca
in cerca di una diagnosi, sprecando
del tempo in visite ed esami inutili,
e di rischiare gravi danni”. Gian-
carlo La Marca, responsabile del
laboratorio di screening neonatale
dell'ospedale pediatrico Meyer di
Firenze, che fa parte del gruppo di
lavoro ministeriale, chiarisce che
“individuare il disturbo alla nascita
consente di intervenire subito e in
modo mirato per rallentare la pato-
logia, migliorare la qualita di vita e
in alcuni casi persino guarire”.
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Screening prenatale e neonatale,

politici e tecnici a confronto
Nel convegno“MR e prevenzione: un cambio di paradigma per screening, diagnosi e cura”

“Lo screening e senza dubbio la
via maestra che dobbiamo segui-
re, che sia pre-natale o neonatale.
Ma é necessario ridurre al minimo
la scelta delle Regioni su cosa si
possa fare lo screening e su cosa
invece no”. Lo ha detto il Vicepre-
sidente della Camera Giorgio Mulé
intervenendo al tavolo dal titolo
“Malattie rare e prevenzione: un
cambio di paradigma per scree-
ning, diagnosi e cura” organizzato
a Roma da Revvity, multinazionale
di life sciences che sviluppa nuove
tecnologie per la diagnostica e gli
screening, in collaborazione con
Consenso Europa lo scorso apri-
le. “Fare gli screening - ha con-
tinuato - vuol dire andare verso
una medicina di prevenzione che
peraltro si riverbera anche sui co-
sti del Servizio sanitario. Bisogna
fare, non parlare. Quindi avviare
proposte di legge e prevedere in-
vestimenti che diano risposte su
questo tema”.

“Da sempre mi considero un au-

tonomista - ha spiegato Ugo Cap-
pellacci, presidente della commis-
sione affari sociali della Camera dei
Deputati - ma nel caso della sanita
e nello specifico delle malattie rare
non e accettabile un meccanismo
in cui il livello nazionale da la linea
standard ma poi ai livelli regiona-
li ognuno va per sé. Purtroppo in
Italia il diritto alla salute si espande
o si contrae a seconda del luogo in
cui si nasce e questo ¢ intollerabile
perché il nostro Sistema Sanitario
Nazionale deve essere universale,
equo e sostenibile”

Il tavolo é stato aperto da un vi-
deo messaggio del sottosegreta-
rio alla Salute Marcello Gemmato
che ha ricordato un investimento
di 50 milioni da parte del Governo
per le malattie rare “da dividere
tra le Regioni. Un incremento - ha
aggiunto - della potenza di fuoco
per migliorare le cure dei nostri
pazienti”.

“Sulla prevenzione ci sono situa-
zioni, quali quelle delle malattie

rare, dove prevenzione e diagnosi
precoce fanno la differenza tra la
vita e la morte delle persone - ha
dichiarato il presidente della com-
missione Affari sociali della Camera
Ugo Cappellacci - Quando si tratta
di vita o di morte delle persone
o anche semplicemente di qua-
lita della vita vale la pena di fare
qualche sacrificio e di affermare
finalmente quel nuovo paradigma
secondo il quale un euro speso in
prevenzione non € un costo ma un
investimento per il futuro”.

llaria Ciancaleoni Bartoli, Direttri-
ce responsabile OMAR - Osserva-
torio malattie rare si e soffermata
sull'importanza dei NIPT (test pre-
natali non invasivi) e la necessita di
inserirli al pit presto nei LEA: “Tut-
ti conoscono I'amniocentesi, e in
tantissimi la eseguono, non altret-
tante persone sanno che sono di-
sponibili anche test prenatali non

APS @

invasivi, affidabili e accurati. Non
solo non tutti lo sanno ma, peggio,
anche chi sa non e detto che possa
permetterselo, perché questi test
non sono nei LEA e dipende dalle
regioni darli in esenzione o lasciar-
li a carico della coppia: & evidente
che qui le questioni scientifiche
lasciano il passo a questioni di po-
litiche sanitarie ed economiche e
questo non é giusto”.

“Comprendere lo screening geno-
mico neonatale - dichiara Antonio
Novelli, Direttore Laboratorio Ge-
netica Medica, Ospedale Bambino
Gesu - € essenziale per interpreta-
re in maniera precoce una poten-
ziale malattia genomica che possa
avere un trattamento clinico. Ad
esempio nel caso dell’Atrofia mu-
scolare spinale & fondamentale
perché esistono dei farmaci che
migliorano sicuramente la qualita
di vita del paziente”.

dlsimime

Associazione Italiana Sostegno
Malattie Metaboliche Ereditarie

L'associazione dei malati
e delle loro famiglie

| JCONTATTACI |

info@aismme.org Numero verde: 800.910.206

Tel. 049 9900700 Cell. 348 1412857

(SEGUICT |

Www.aismme.org m E

| OCONTRIBUISCI |

Per sostenere i nostri progetti
puoi versare un contributo:

« sul conto corrente postale 68.59.58.34

ee cON bonifico bancario:
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Giornate SIMMESN 2024

Il punto su Screening Neonatale Esteso,
false positivita, ruolo degli psicologi e dietetica

150 esperti suddivisi in 15 gruppi di
lavoro si sono incontrati a Bologna per
dialogare sulla base di studi scientifici
pubblicati sulle riviste internazionali,
lavorando sugli indicatori dello scree-
ning neonatale e quindi della qualita
delle prestazioni di laboratorio, con
I'obiettivo di far avviare in tutta ltalia
un servizio di prevenzione sempre piu
qualificato.

Stiamo parlando della seconda edi-
zione delle ‘Giornate SIMMESN’ 2024,
che si & svolta dal 18 al 19 aprile a
Bologna, dove, il presidente della SIM-
MESN (Societa italiana per lo studio
delle malattie metaboliche ereditarie
e screening neonatale), il professor
Andrea Pession, ha ancora una volta
sottolineato come sia urgente “Rive-
dere le malattie metaboliche eredi-
tarie che sottoponiamo a screening
neonatale, proponendo una revisione
del pannello di riferimento in rappor-
to all'esperienza che abbiamo matura-
to da 8 anni a questa parte”.

Sulle false positivita, approfondisce il
presidente della SIMMESN, “abbiamo
esaminato i primi indicatori di qualita
e performance dei vari centri scree-
ning, sviluppando idee per ulteriori

approfondimenti. Rivedremo l'oppor-
tunita di continuare con un pannello
cosi largo di malattie. Per alcune di
queste - entra nel merito Pession - &
necessario rivedere i criteri, dopo 8
anni di esperienze e raccolta di indi-
catori e ulteriori informazioni: mi ri-
ferisco alle malattie non clinicamente
rilevanti, la cui diagnosi crea pilu pro-
blemi che vantaggi per il paziente”
Ancora sulla falsa positivita, “come
SIMMESN ci siamo dati metodi per ri-
durla: abbiamo parlato del ruolo della
genetica non solo nella conferma dia-
gnostica, ma anche come metodo di
secondo livello (second-tier test) per
l'eventuale conferma immediata dello
screening. C'¢ quindi la necessita di
continuare a lavorare condividendo
‘cut-off, sulle soglie di livelli diagno-
stici critici”.

Il ruolo degli psicologi

“La possibilita di poter offrire ai geni-
tori di neonati richiamati per positivita
allo screening un supporto psicologi-
co & un elemento fondamentale nella
presa in carico della famiglia fin dal
primo contatto al centro metabolico
di riferimento - ha evidenziato la dot-
toressa Chiara Cazzorla psicologa e
psicoterapeuta presso I'Uoc malattie
metaboliche ereditarie, Azienda ospe-
dale Padova citando la pubblicazione
di un lavoro interno al gruppo -. Tale
lavoro ci ha permesso di evidenziare
nuovamente l'importanza dell'equi-
pe multidisciplinare nella gestione di
pazienti affetti da malattie croniche”.
Tra gli altri obiettivi raggiunti alla due
giorni di Bologna, Cazzorla cita I'allar-
gamento del proprio gruppo alla rete
nazionale coinvolgendo“le colleghe e
i colleghi che si occupano di malattie

metaboliche ereditarie e screening
neonatale al di fuori dei confini del
nostro paese’, per scattare una foto-
grafia delle risorse psicologhe a livello
europeo, creando di fatto una rete in-
ternazionale di specialisti.

Dietetica e nutrizione
Altri  contributi sono arrivati dal
gruppo di lavoro su “Dietetica e nu-
trizione’, che conta ad oggi piu di 30
componenti a livello nazionale. “Re-
centemente, il gruppo ha portato a
termine un lavoro pubblicato sul pri-
mo numero del Journal of Innate Me-
tabolism’ (Jim) che approfondisce la
gestione dietetica della fenilchetonu-
ria in Italia - ha spiegato Juri Zuvadelli
dietista presso ASST SS. Paolo e Carlo
Milano -. Pone le basi per costruire
un approccio condiviso, uniforme e
semplice per il paziente, riconoscen-
do anche aspetti su cui, ad oggi, le
evidenze scientifiche sono limitate e
devono quindi essere da stimolo per
programmare studi futuri”

Il ruolo del microbiota
nelle MR

Altri spunti interessanti li ha segnati il
gruppo “Malattie metaboliche eredi-
tarie e microbiota’, caratterizzato da
una forte multidisciplinarita. Tra gli
obiettivi a breve termine del gruppo
c'e la realizzazione di studi clinici per
distinguere meglio limpatto della
patologia metabolica e della terapia
dietetica personalizzata sulla com-
posizione del microbiota intestinale,
nonché quello di poter meglio va-
lutare la presenza di sintomatologia
gastrointestinale strettamente corre-
lata allo stato di disbiosi intestinale”
Questo per identificare quali miglio-

ramenti del trattamento dietetico-
nutrizionale, in termini di alimenti
naturali, alimenti a fini medici speciali
e supplementi, risultano efficaci - per
modulare positivamente la composi-
zione del microbiota e quindi miglio-
rare lo stato di salute generale dei pa-
zienti, superando il concetto di mero
controllo metabolico della patologia.

Nuove terapie

Focus sulle nuove terapie da parte del
gruppo coordinato da Simona Feca-
rotta, specialista interno di Pediatria
presso AOU Federico Il di Napoli: “Il
nostro scopo- sottolinea Fecarotta- &
quello di favorire la partecipazione
alle terapie nuove da parte dei pa-
zienti italiani, con un accesso antici-
pato nell'ambito di sperimentazioni
cliniche internazionali, sia di tipo in-
dustriale sia di tipo indipendente, tra
trial clinici e uso compassionevole di
molecole, arrivando alla terapia prima
che venga commercializzata. Il nostro
gruppo € un osservatorio della ricer-
ca, il quale puo censire le sperimen-
tazioni aperte che stanno arruolando
pazienti diffondendole tra i vari por-
tatori d'interesse. Ma vogliamo anche
facilitare la ricerca indipendente, indi-
pendentemente da big pharma”
Dopo il primo anno di lavoro, segna-
la Fecarotta, “abbiamo condotto un
sondaggio per censire la popolazione
italiana colpita da gangliosidosi Gm1
e Gm2. C'& una molecola di interes-
se di possibile efficacia, per la cura
di questa malattia, e siamo fiduciosi
che un programma di uso compassio-
nevole possa essere attivato in Italia
per i pazienti affetti. Inoltre, abbiamo
identificato 21 sperimentazioni italia-
ne che al momento stanno arruolan-
do pazienti, in studi interventistici di
tipo terapeutico per diverse malattie
metaboliche ereditarie ed abbiamo
prodotto un database che é dispo-
nibile nel sito della SIMMESN con le
principali informazioni.

(Fonte: Dotnet.it)

La redazione di AISMME NEWS e dispo-
nibile per quanti desiderassero far cono-
scere la loro storia e la loro esperienza
nell'ambito delle Malattie Metaboliche
Ereditarie che potrebbe essere di esempio
o di aiuto ad altre famiglie o persone. Ci
scusiamo sin d'ora per le eventuali inesat-
tezze contenute in questa pubblicazione.
Saremo lieti di riprendere I'argomento e
pubblicare le eventuali modifiche o cor-
rezioni nella prossima pubblicazione. Rin-
graziamo vivamente i Medici che hanno
dato il loro supporto, determinante per

poter dare una corretta informazione
nell’ambito della prevenzione, diagnosi
e trattamento delle Malattie Metaboli-
che Ereditarie.

AISMME NEWS rivista di informazione
Editore e redazione: AISMME APS

Sede Legale: Piazza Frugose, 4 - 37132
VERONA Italy tel.fax 049-9900700
info@aismme.org www.aismme.org
Cod. Fisc. 92181040285

Iscritta al RUNTS Rep. 104250 del
02/03/2023

Dir. Resp. e redazione: Giuliana Valerio
Fotografie: archivio AISMME e web
Grafica: Marco Dalla Vedova - Padova

Stampa: Centrooffset Master srl
Mestrino (PD)

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

Chiuso in redazione il 30 aprile 2024
Policy privacy sul sito www.aismme.org
Reg. Trib. di Padova n. 2.078 del 13.4.2007

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

92181040285




dalsmine

SNE

Screening genetico neonatale in Lombardia
Telethon e Uniamo hanno lanciato una consultazione pubblica

Tanto entusiasmo e una grande fi-
ducia nei confronti della genetica e
dell'ipotesi di avviare un programma
di analisi a tappeto del DNA di tutti i
neonati della Regione per individua-
re eventuali malattie genetiche rare,
comprese quelle per le quali non
sono attualmente disponibili tratta-
menti; ma anche dubbi e preoccu-
pazioni e una scarsa conoscenza del
tema e degli strumenti di screening
neonatale gia a disposizione. Sono
questi i principali risultati della con-
sultazione pubblica svolta nell'ambi-
to del progetto Rings, promosso da
Regione Lombardia per raccogliere
indicazioni rispetto alla possibilita
di introdurre nel sistema sanitario
regionale il sequenziamento del ge-
noma come strumento di screening
neonatale. Coordinato da Fondazio-
ne Telethon e realizzato in partner-
ship con Uniamo, Federazione lIta-
liana Malattie Rare e con I'ASST Papa
Giovanni XXIII di Bergamo, prevede
un dialogo aperto con focus group e
un sondaggio online tra i vari attori
coinvolti: ricercatori, politici, organiz-
zazioni del terzo settore, ma anche
cittadini.

Il sondaggio

Dal sondaggio hanno partecipato
poco meno di 1300 cittadini (non
rappresentativi dellintera popola-
zione perché a rispondere sono state
persone gia interessate al tema), e
emerso che la conoscenza dello SNE
€ ancora scarsa e superficiale, con
l'eccezione dei genitori di bambini
nati dopo il 2016: circa un quarto
delle persone che hanno risposto al
sondaggio non conosce del tutto lo
screening neonatale esteso e il 10%
circa di coloro che hanno dichiarato
di conoscerlo in realta ha risposto in
modo sbagliato a tutte le domande
sul tema. Solo 1'1,3% dei partecipanti
ha risposto in modo corretto a tutte
le domande.

E andata leggermente meglio per
la parte di indagine relativa alla co-
noscenza del tema della genetica in
generale e del sequenziamento del
genoma: il 22,8% dei partecipanti
al sondaggio ha risposto in modo
corretto a tutte le domande del test;
tuttavia, solo poco piu della meta &
informato del fatto che le scoperte
scientifiche hanno permesso di se-
quenziare l'intero genoma umano.

Un livello medio-basso di conoscen-
za, dunque, che si inserisce pero in
un clima di grande fiducia nella pos-
sibilita di conoscere le caratteristiche
genetiche delle persone attraverso
I'analisi del DNA.

Si allo screening
genetico

'89,4% dei partecipanti al sondag-
gio si e dichiarato d'accordo nell’av-
vio di un programma di screening
genetico per tutti i neonati che com-
prenda I'analisi di tutte le patologie
conosciute, anche quelle per le quali
non sono attualmente disponibili
trattamenti. Nei focus group, invece,
a creare dibattiti sono stati aspetti le-
gati alla tempistica di insorgenza dei
sintomi della malattia e alla curabili-
ta o migliorabilita della stessa. Solo
una minoranza degli intervenuti ha
affermato, a discussione conclusa,
che preferirebbe essere messa a co-
noscenza di ogni possibile patologia
del figlio anche nel caso in cui questa
insorga tipicamente in eta adulta o
non sia attualmente curabile.

La maggioranza degli intervenuti
ha invece concluso che sarebbe pil

opportuna un‘analisi limitata a geni
coinvolti nell'insorgenza di malattie
genetiche trattabili e che insorgono
nei primi anni di vita. Questo per ['i-
nutilita di conoscere in anticipo la
presenza di malattie, magari a pro-
gnosi infausta, che non possono es-
sere trattate.

Molto discusso nei focus group &
stato anche il tema del “diritto di
sapere”: alcuni partecipanti si sono
chiesti quali siano i confini del diritto
dei genitori di conoscere se e quali
patologie potra manifestare in figlio
in eta adulta e dove cominci invece
il diritto del neonato. Il diritto del ge-
nitore di sapere é piu forte del diritto
del bambino di non sapere?

Infine, tra i temi affrontati nei focus
group ci sono stati anche il tratta-
mento e la gestione dei campioni e
dei dati genetici. La sensazione ge-
nerale rispetto alle figure preposte
a gestire e conservare campioni e
dati e in generale di fiducia, ma sono
emerse alcune preoccupazioni sulla
possibilita che i dati genetici possa-
no essere trafugati oppure venduti
per fini differenti da quelli per i quali
sono stati raccolti.

Terapie

La FDA approva la terapia

sviluppata in Italia

Cellule staminali del sangue corrette geneticamente
per curare la Leucodistrofia metacromatica

La Food and Drug Administration ha
approvato una terapia genica svilup-
pata in Italia presso I'stituto San Raf-
faele —Thelethon (SR-Tiget) di Milano
in collaborazione con l'azienda bio-
tech Orchard Therapeutics e messa
a punto per curare la Leucodistrofia
metacromatica, una rara e gravissi-
ma malattia neurodegenerativa di
origine genetica, che si stima colpi-
sca 1 bambino ogni 100 mila.

Il trattamento verra commercializza-
to negli Stati Uniti sotto il nome di
“Lenmeldy” e sara disponibile ai pa-

zienti che ne hanno bisogno con una
“full approval’, cioé senza restrizioni.
L'approvazione arriva a tre anni e
mezzo di distanza dal via libera euro-
peo, dove la terapia € somministrata
come “Libmeldy”

La terapia prevede il prelievo delle
cellule staminali ematopoietiche
del paziente che vengono corrette
geneticamente per inserire copie
funzionanti del gene ARSA. Queste
cellule vengono poi reintrodotte
nel corpo del bambino. Questo trat-
tamento permette di correggere la

disfunzione all'origine della malattia
e una singola infusione permette
di preservare la funzione motoria e
le capacita cognitive nella maggior
parte dei pazienti.

“Siamo felici che anche la Fda abbia
validato l'efficacia e la sicurezza del-
la terapia genica della MId appro-
vandone limmissione sul mercato
americano e rendendola finalmente
disponibile a un numero maggiore
di pazienti - ha commentato il diret-
tore dell'Sr-Tiget Luigi Naldini - Con
la prima prova clinica su questa ma-

lattia abbiamo iniziato quasi vent'an-
ni fa un percorso innovativo che ha
portato al trattamento efficace e
sicuro di centinaia di pazienti affetti
da un numero crescente di malattie
genetiche con cellule staminali del
sangue corrette geneticamente con i
vettori lentivirali. Una linea di ricerca
coraggiosa intrapresa qui al SR-Tiget
da una straordinaria squadra di ricer-
catori e clinici in partnership con la
Fondazione Telethon e il cui succes-
so & stato ormai replicato in vari altri
centri nel mondo. Attualmente sono
cinque i farmaci di terapia genica
avanzata basati su vettori lentivirali
approvati in Europa, cui si aggiunge
I'approvazione di Lenmeldy negli
USA. Un risultato emozionante che
ci fa guardare con fiducia al futuro e
vivere un momento di orgoglio per
quello che laricercaitaliana pud dare
almondo”.
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Procreazione medicalmente assistita:

tecniche di sostituzione del DNA Mitocondriale
Presentata la prima proposta di legge per prevenire le patologie mitocondriali

Presentato a fine febbraio scorso dal
Senatore Ignazio Zullo e promosso
da Mitocon, l'organizzazione di ri-
ferimento in Italia per le persone
affette da malattie mitocondriali, il
Disegno di Legge S 949 che delega
il Governo a disciplinare la speri-
mentazione delle tecniche di sosti-
tuzione mitocondriale all'interno
della procreazione medicalmente

assistita. Obiettivo, ridurre significa-
tivamente il rischio che un bambino
erediti una delle patologie mito-
condriali, malattie rare e gravi che
colpiscono al mondo una persona
su 4.300, causando disabilita impor-
tanti sia negli adulti sia nei bambini,
tanto da ridurne l'aspettativa di vita.
Il disegno di legge, che se venisse
approvato porrebbe I'ltalia come il

primo Paese dell'Unione Europea e
il terzo al mondo a prevedere inter-
venti di prevenzione delle malattie
mitocondriali, contempla interventi
solo sulle mutazioni che riguardano
il mtDNA contenuto nei mitocondri,
con la sostituzione dei mitocondri
materni ‘difettosi’ con i mitocondri
sani di una donatrice anonima. Un
processo di sostituzione del mtDNA
che non influenza le caratteristiche
fisiche o intellettive del futuro bam-
bino ma ne risolve un problema di
salute. Inoltre, applicando questa
tecnica, il nascituro sara a tutti gli
effetti il figlio biologico dei genitori.
Mitocon sta lavorando ad un pro-
getto pilota di sperimentazione in
due fasi: una prima, della durata di
12 mesi, in cui verranno replicate
le metodiche di sostituzione mito-
condriale mediante il trasferimento
del fuso meiotico dall'ovocita della
mamma a quello della donatrice
anonima; una seconda, anch'essa
di 12 mesi, in cui invece si utilizzera
una tecnica pit avanzatain cuii pro-
nuclei maschile e femminile del pre-
embrione della coppia verranno
trasferiti nel pre-embrione ottenuto

dalla donatrice anonima. Al termine
del progetto pilota, dopo analisi dei
dati e pubblicazione dei risultati,
accertata la funzionalita della meto-
dica, sara possibile offrire la tecnica
nell’ambito del SSN alle donne por-
tatrici di mutazione mitocondriale.
“l'adozione di questa legge delega
€ una pietra miliare nella lotta alle
malattie mitocondriali perché ci
consentira finalmente di partire con
il Progetto pilota che da anni stiamo
mettendo a punto grazie alla fatti-
va collaborazione tra Associazione
Mitocon e la PGT Unit di Padova,
composta dalle Unita Operative di
Genetica Clinica e di PMA - com-
menta la Drssa Daniela Zuccarel-
lo, medico genetista dell’Azienda
Ospedale Universita di Padova -.
Lelevata competenza scientifica in
ambito embriologico e genetico
presente in Italia consentira in breve
tempo, facendo tesoro degli errori e
dei traguardi gia raggiunti dai colle-
ghi extra-EU, di completare la fase di
messa a punto e offrire tale tecnicaa
tutte le donne che desiderano ridur-
re al minimo i rischi di trasmissione
di queste gravi malattie”

Acidosi propionica: si sperimenta una terapia a mRNA
Ridotti i sintomi, trattamento sicuro e potenzialmente vantaggioso

Pubblicato sul numero di marzo-
aprile di Nature il risultato di una
sperimentazione clinica di prima
iniziativa di una specifica terapia a
mRNA per l'acidosi propionica. L'ana-
lisi preliminare condotta da Stepha-
nie Griinewald e i suoi colleghi, che
lavorano tra Londra e Essen in Ger-
mania, indica che il trattamento é si-
curo e potenzialmente vantaggioso
e ha dimostrato di ridurre i sintomi in
alcuni pazienti.

L'acidosi propionica € una patologia
ereditaria caratterizzata da difetti ne-
gli enzimi utilizzati per metabolizza-
re certe parti di proteine e grassi, che
colpisce fino a 1 su 150.000 persone.
Attualmente non esistono farmaci
approvati che affrontino direttamen-

te i difetti enzimatici sottostanti.

Lo studio ha utilizzato un agente te-
rapeutico a mRNA chiamato mRNA-
3927, che pud codificare subunita
normali degli enzimi interessati
nell'acidosi propionica, in una speri-
mentazione clinica di fase 1/2. Com-
plessivamente sono stati arruolati 16
pazienti, con eta compresa tra 1 e 28
anni, di cui 12 hanno completato I'a-
nalisi intermedia. In otto di loro, I'in-
cidenza dei sintomi potenzialmente
letali dell’acidosi propionica & stata
ridotta del 70%. Gli effetti avversi
correlati al trattamento includevano
febbre, vomito e diarrea, ma nessu-
no é stato considerato limitante per
la dose.

Gli autori hanno sottolineato che

le dimensioni ridotte del campio-
ne e la mancanza di un gruppo di
controllo rappresentano limitazioni
dello studio, cosi come la preven-
zione di analisi statistiche per valu-
tare la significativita dei risultati. Ma

aggiungono che lo studio € in corso
e suggeriscono che i risultati inter-
medi mostrano segni incoraggianti
precoci di un potenziale beneficio
clinico della terapia a mRNA per
questa rara malattia.
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Doppio trapianto di fegato e rene al Bambin Gesu
Migliorata la vita per due gemelli di 16 anni affetti da acidemia metilmalonica

Un doppio trapianto fegato-rene
nella stessa giornata per due fratelli
gemelli di 16 anni affetti da acide-
mia metilmalonica: un complesso
intervento eseguito al Bambino
Gesu grazie a un donatore compa-
tibile e alla generosita della sua fa-
miglia. Oggi i ragazzi, che erano co-
stretti a un severo regime alimenta-
re per contrastare i gravi effetti della
loro malattia, festeggiano un anno
dal trapianto con una qualita di vita
piu simile a quella dei loro amici e
compagni di scuola.

L'acidemia metilmalonica € una ma-
lattia rara che colpisce circa 2 per-
sone ogni 100.000. Nel corpo dei
pazienti si verifica un progressivo
accumulo di acido metilmalonico,
una sostanza altamente tossica ed
estremamente nociva per vari organi
e apparati quali il sistema nervoso,
i reni, gli occhi e il pancreas. Fin dai
primi giorni di vita i pazienti van-
no incontro a crisi di intossicazione
metabolica, responsabili di disturbi
neurologici, deficit neurocognitivo,
ritardo di crescita e insufficienza re-
nale. “Fino a pochi anni fa - spiega
Carlo Dionisi Vici, responsabile di
Malattie metaboliche ed Epatologia
del Bambino Gesu - le uniche cure
disponibili per questa malattia era-
no basate su un regime alimentare
molto restrittivo a basso contenuto
di proteine, oggi sempre piu spesso
si ricorre al trapianto di fegato o al
trapianto combinato fegato-rene per
migliorare la prognosi dei pazienti,
per ridurre il rischio di complicanze e
migliorare la qualita di vita"

Mentre erano in lista d'attesa per il
trapianto, nel marzo 2023 la condi-
zione clinica dei due e entratain una
fase critica, con un rapido peggiora-
mento clinico, neurologico, cogniti-
vo e la necessita di iniziare la dialisi
per curare l'insufficienza renale. Per
loro fortuna, pochi giorni dopo ave-
re registrato queste criticita, & arri-
vata la segnalazione di un donatore
compatibile e grazie alla generosita
della famiglia che ha donato gli or-
gani, é stato effettuato nella stessa
giornata nei due fratelli un doppio
trapianto fegato-rene.

“Il simultaneo trapianto di fegato e
rene nei due gemelli, realizzato da

un unico donatore deceduto, & sta-
to possibile grazie all'applicazione
di una complessa tecnica di divisio-
ne del fegato, diversa da quella piu
spesso utilizzata, e all'impiego dei
sistemi di perfusione extracorporea
degli organi destinati a trapianto -
spiega Marco Spada, responsabile
del Programma di Trapianto di Fe-
gato del Bambino Gesu - Il nostro
ospedale possiede un'eccezionale
somma di competenze speciali-
stiche e sanitarie e utilizza tutte le
tecniche di trapianto da donatore
deceduto e da donatore vivente per
trapiantare con successo, come nel
caso dei due gemelli, tutti i pazien-
ti in lista di attesa, anche quei casi
molto complessi che non trovano
possibilita di cura altrove. La difficol-
ta dei trapianti non e solo chirurgica
e medica, ma anche organizzativa.
In tal senso, la rete trapianti italiana,
gestita dai coordinamenti regionali
e dal Centro Nazionale Trapianti, &
un esempio di efficace integrazione
tra regioni e territorio nazionale”.

Il sistema della perfusione extra-
corporea, oggi utilizzato per au-
mentare la disponibilita di organi
utilizzabili per il trapianto e miglio-
rare l'esito del trapianto, € stato ap-
plicato dal Bambino Gesu in modo
originale e innovativo allo split liver
e allo studio di alcune rare malattie
del metabolismo. In alcuni pazienti
affetti da organico acidurie e difetti
del ciclo dell’urea, il fegato ‘malato’ -
espiantato al momento del trapian-
to e sostituito con un fegato ‘sano’
- & stato mantenuto in condizioni
vitali con la strumentazione della
perfusione extracorporea, offrendo
la possibilita di studiare a fondo la
malattia metabolica, rendendo di-
sponibile un mezzo innovativo per
l'applicazione di nuove terapie far-
macologiche e geniche.

A un anno dal trapianto i due fratelli
hanno potuto per la prima volta ini-
ziare una vita piu simile a quella dei
loro compagni e amici: frequentano
le lezioni scolastiche del 2° anno
dell'lstituto alberghiero, partecipa-
no attivamente ad eventi sociali,
fanno progetti per il futuro e final-
mente possono anche assaggiare
cibi nuovi.

“I ragazzi sono piu sereni e tranquilli,
con una nuova autonomia e maturi-
ta — afferma la loro mamma - Anche
noi genitori sperimentiamo per la
prima volta la liberta di una vita“nor-
male” con minori preoccupazioni per
la gestione della loro malattia e per la
loro salute. E’ stato un percorso mol-
to difficile, in cui abbiamo vissuto
molta paura e molta ansia, ma oggi
mi sento di consigliare la scelta del
trapianto ad altri genitori che vivono
la stessa difficolta perché la vita dei
loro figli e di tutta la famiglia cambie-
rain meglio”.

(Fonte: Ospedale Bambin Gesu — Mi-
lano)

FenilCity il gioco da tavolo
per parlare PKU ai piu giovani
Realizzato da APR in collaborazione

con I'Ospedale Regina Margherita di Torino

Per genitori e piccoli pazienti non
sempre e facile spiegare ad altri
genitori e amici cos'e e come si ge-
stisce la Fenilchetonuria (PKU) nel
quotidiano, tra i banchi di scuola,
durante la pausa pranzo o la me-
renda, il perché di alcune scelte,
o rinunce, perché alcuni alimenti
non si possono mangiare, perché
la socialita deve essere ‘preparata’
e prudente. Ecco dunque lidea
di APR che in collaborazione con
I'Ospedale Regina Margherita di
Torino ha realizzato: “FenilCity, im-
pariamo a controllare la magia’, il
primo gioco da tavolo sulla PKU, in
cui i giocatori si immergono in una
citta magica e che permette di rac-

—
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contare in maniera giocosa e colla-
borativa la patologia. Obiettivo del
gioco proprio aiutare le famiglie e
i ragazzi con PKU nella comunica-
zione, soprattutto in eta scolare,
permettendo loro di raccontare,
giocando, la PKU ai propri amici,
compagni di scuola e parenti.

Il progetto ha il patrocinio di Ai-
smme, Amegep Domenico Cam-
panella Odv, Ammec, Ape associa-
zione PKU e..., Cometa Asmme,
Associazione Cometa Emilia Ro-
magna ODV, Fmri, Iris, e Associa-
zione Prevenzione Malattie Meta-
boliche Congenite Apmmc.

Per richiederlo gratuitamente
scrivere a info@aismme.org
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XLH

Problematico I'accesso al Burosumab
per molti pazienti XLH

Aismme chiede l'intervento di Aifa

Con una lettera al Comitato Tecnico
Scientifico di Aifa inviata il 30 marzo
scorso, Aismme ha sollecitato Aifa ad
affrontare il tema delle condizioni di
accesso al farmaco dei pazienti affet-
ti da Ipofosfatemia X-Linked (XLH). Al
momento di andare in stampa non &
ancora stato dato alcun riscontro.
“Da qualche tempo stiamo riceven-
do attraverso il nostro Centro di aiu-
to ascolto richieste di informazioni
da parte di pazienti adulti e caregiver
(principalmente mamme) relativa-
mente ai problemi di accesso al far-
maco Burosumab - scrive Aismme -.
Il tutto e iniziato dopo qualche mese
dall'approvazione della Determi-
na Aifa pubblicata nella G.U. 71 del
24/03/2023. Siamo stati contattati
anche alcuni clinici, che lamentano
di non poter piu prescrivere il farma-
co per le nuove disposizioni imposte
dalla determina citata, e che vivono
il dolore e il disagio dei loro pazienti.
Le evidenze sia scientifiche che reali
sui pazienti dopo la somministra-
zione di questo farmaco sono note
a tutti, sia ai clinici che alle famiglie
dei piccoli pazienti e ai pazienti adul-
ti. Studi non solo italiani dimostrano
che togliendo il farmaco i pazienti
cominciano a stare molto peggio
tanto da sviluppare disabilita irrever-
sibili. Questo & inaccettabile.

Quali sono le criticita?

- devono essere presenti fratture o
pseudo-fratture per poter avere
accesso al farmaco;

- |l farmaco viene sospeso a pazien-
ti cui gia veniva somministrato in
assenza di fratture e/o pseudo-
fratture;

- e stato abolito I'uso compassio-
nevole e di conseguenza gli adul-
ti non possono piu continuare
la cura in assenza di fratture e/o
pseudofratture;

- ilfarmaco viene tolto a giovani che
lo assumevano fin da bambini (e
che quindi non hanno fratture e/o
pseudofratture) lasciandoli cosi in
balia di una malattia che peggiora
drammaticamente la loro qualita
di vita;

«+ ci sono veti in riferimento anche

all'eta fino ai 12 anni, e non c'e
chiarezza sulla somministrazione
dai 12 ai 18 anni, con gravi riper-
cussioni sui pazienti che hanno gia
delle aspettative di vita migliore
grazie al farmaco, che non posso-
no piu avere;

« c'®@ uno stop alla somministrazione
a persone che hanno raggiunto e
anche oltrepassato la soglia dei 65
anni.

Non sono problemi da poco. | pa-

zienti ai quali e stato tolto il farma-

co a distanza di solo qualche mese
vedono un peggioramento di tutte
le analisi biochimiche, con calcifica-
zioni ai legamenti e al forame spi-

nale, tali da portarli velocemente a

gravi disabilita e a non camminare

pit autonomamente. Inoltre, i fo-
sfati risultano pericolosamente alti,
con presenza anche di osteomalacia.

Molti pazienti cominciano ad avere

problemi di sordita, problemi con

i trapianti e le protesi visto che l'os-

so non regge e di disabilita gravi al

punto da ridurli a dover utilizzare le
stampelle o la sedia a rotelle.

“Non e possibile che manchi una

continuita di cura tra pazienti pedia-

trici e adolescenti e anche con l'a-

vanzare dell'eta - commenta Cristina

Vallotto, presidente di Aismme - Se

una persona € riuscita, nonostante la

malattia, a raggiungere l'eta anziana
grazie al farmaco, non & né ammis-
sibile né etico che questo gli venga
tolto, riportandolo in una condizione
di disabilita grave. Non possiamo la-
sciare i pazienti senza farmaco o non
possiamo toglierlo a chi lo assume
da annil Bisogna anche sottolineare
che i pazienti che hanno le forme
piu leggere della patologia proprio
grazie al farmaco riescono ad avere
una qualita di vita migliore, riescono

a lavorare e a spostarsi senza gravi ri-

percussioni sulla loro esistenza”.

“Siamo sconvolti per il fatto che non

si riesca a trovare una rapida solu-

zione che permetta di accedere al
farmaco i pazienti adolescenti, adulti
ed anziani affetti da XLH - conclu-
de - Siamo convinti che sia possibile

trovare un modo per permettere a

questi pazienti di accedere e di con-

tinuare ad accedere al Burosumab
e migliorare cosi la loro condizione
clinica e la loro qualita di vita, dimi-
nuendo sensibilmente le disabilita
che affliggono chi il farmaco lo ha
dovuto sospendere o chi non ha mai
potuto assumerlo.

| problemi della terapia
convenzionale

La terapia convenzionale esistente
fa effetto solo su pochi pazienti. Non
solo. Deve essere assunta 6/7 volte al

giorno e provoca forti dolori gastrici
(stomaco e intestino), con scariche di
diarrea molte volte al giorno. Inoltre
il Reducto non si trova in Italia, ma
solo in Germania e i pazienti se lo
devono pagare, con costi che inci-
dono pesantemente su situazioni
familiari gia gravate dalla patologia
e dalle sue pesanti conseguenze, an-
che economiche. | pazienti si devono
gia pagare tutto: dalla riabilitazione
post interventi chirurgici agli arti, alle
cure odontoiatriche e impianti den-
tali specifiche per la loro patologia,
e molto spesso gli adulti affetti non
possono lavorare.

Per informazioni
e aggiornamenti scrivere a
info@aismme.org

AIFA

Insediata la nuova Commissione
scientifica ed economica

Il 26 marzo si & insediata la nuova
Commissione scientifica ed econo-
mica del farmaco (CSE) dell’AIFA,
che riunisce le funzioni e le compe-
tenze attribuite, prima della rifor-
ma dell’Agenzia, alla Commissione
Tecnico-Scientifica (CTS) e al Comi-
tato Prezzi e Rimborso (CPR).

Il 4 aprile & stato nominato presi-
dente per il prossimo quinquen-
nio Robert Giovanni Nistico, pro-
fessore associato di Farmacologia
all’'Universita Tor Vergata di Roma.

| componenti

Pierluigi Russo, direttore tecnico-
scientifico dell’AIFA

Rocco Bellantone, presidente
dell'lstituto Superiore di Sanita
Lara Nicoletta Angela Gitto*,
presidente, professore associato
del Dipartimento di Economia
dell’Universita di Messina
Giancarlo Agnelli*, professore or-
dinario di Medicina interna all’Uni-
versita di Perugia

Walter Marrocco*, gia compo-
nente (dal 2007 al 2015) della CTS
di AIFA, esperto di farmaci della
Federazione italiana dei Medici di
famiglia

Bruna Vinci*, Dirigente Farmaci-
sta del Servizio Sanitario Naziona-
le dell’AOU Pisana

Ida Fortino, omponente designa-
to dal Ministro delllEconomia e
delle Finanze, gia dirigente Area
strategia ed economia del farma-
co AIFA, dirigente dell’'UO farma-
ceutica e dispositivi medici della
Regione Lombardia

Elisa Sangiorgi**, dirigente Area
governo del farmaco e dei dispo-
sitivi medici settore assistenza
ospedaliera della Direzione ge-
nerale cura della persona, salute
e welfare della Regione Emilia-
Romagna

Giuseppe Toffoli**, gia direttore
della Farmacologia sperimentale
e clinica del Centro di Riferimento
Oncologico di Aviano

Giovanna Scroccaro, gia respon-
sabile della direzione Farmaceu-
tico, protesica, dispositivi medici
della Regione Veneto, dal 2019
presidente del Comitato prezzi e
rimborso dell’AlFA.

* designato dal Ministro della Salute

** designato dalla Conferenza perma-
nente Stato, Regioni e Province Auto-
nome
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29 febbraio 2024: Giornata delle Malattie Rare

Nuovi test neonatali, uniformita regionale per test e cure, la scarsa qualita di vita e i ritardi nella normativa. Sono stati questi

i temi su cui si & dibattuto nel corso della Giornata Mondiale delle Malattie Rare, promossa e coordinata per tutto il mese di

febbraio in Italia dalla Federazione Uniamo, che ha visto interventi, iniziative e convegni in ogni regione.

Un evento che si celebra il 29 febbraio di ogni anno (o il 28), data rara, con l'obiettivo di aumentare la consapevolezza sulle

malattie rare e sul loro effetto sulla vita delle persone che ne sono affette. Di seguito alcuni flash.

Il “Fiore di loto della rarita”
La campagna social di Aismme

Nella giornata Mondiale delle Malat-
tie Rare Aismme si € impegnata in
una campagna di informazione nelle
emittenti televisive e radiofoniche
del Veneto per informare e racconta-
re le Malattie metaboliche Ereditarie.
Focus sulla necessita di allargare il
pannello di screening delle patolo-
gie e sul progetto dell’Associazione
“Cosa mangera da grande: ricette per
diete metaboliche speciali’, cinque
volumi dedicati a chi deve sottosta-
re alle diete salvavita, premiato nel
2023 con il premio Omar.

Ma Aismme non ha dimenticato I'at-
tenzione alla qualita della vita, an-

BONTOLLD
 BOMNGIVEGLIA

Cura e henesse'S

che sociale ed emotiva dei pazienti
e delle loro famiglie, lanciando una
campagna social coinvolgente che
ha come focus la presa in carico
olistica dei pazienti e delle loro fa-
miglie ispirandoci al modello del
Patient and Family Centered Care,
che pone al centro dell’assistenza
sanitaria la collaborazione tra pro-
fessionisti, pazienti e famiglie.

La campagna

Aismme, con la collaborazione di
Irene Monge, Filosofa della Narra-
zione e Counsellor, ha proposto un
calendario-gioco ispirato al fiore di
loto, simbolo di purezza, rinascita
e forza vitale. Dal 20 febbraio al 1°
marzo ogni giorno & stato pubbli-
cato nei social di Aismme un petalo
del “Fiore di loto della rarita’, svelan-
do suggerimenti e spunti preziosi.
Un viaggio di scoperta e ispirazio-
ne che chiedeva la partecipazione
attiva e la condivisione di pensieri
e esperienze, con l'obiettivo di au-
mentare la consapevolezza sulle
malattie rare, ma anche rafforzare
limpegno verso un‘assistenza pil
inclusiva e centrata sulla persona.

A Verona illuminata la Gran Guardia

Un'iniziativa volta a sensibilizzare
i decisori politici, per migliorare le
condizioni di vita delle persone e del-
le famiglie che si trovano ad affronta-
re una malattia rara, e la cittadinan-
za, impegnando tutta la comunita a
fare la propria parte. Levento é stato
patrocinato dall’'universita insieme
al Comune di Verona, all'Azienda
Ospedaliera Universitaria Integrata
e da numerose associazioni che si
occupano di malattie rare tra cui Ai-
smme. Presenti anche i professioni-
sti dei reparti, che quotidianamente

prendono in carico i bambini affetti,
e rappresentanti del dipartimento
Materno infantile dell'ospedale della
Donna e del bambino dell’Aoui Vero-
na.

Dal 2014 al 30 giugno 2023, riferisce
I'Azienda Ospedaliera, grazie allo
screening neonatale esteso nel cen-
tro Screening di Verona sono stati
diagnosticati e presi in carico 70 pa-
zienti pediatrici. Inoltre, sono stati
diagnosticati, mediante sospetto cli-
nico e conferma genetica, ulteriori 28
pazienti pediatrici.

Hanno detto. ..

Sergio Mattarella
Presidente della Repubblica

Ogni malattia evoca condizioni
di fragilita, a volte di isolamento,
particolarmente nel caso delle
malattie rare, che presentano dif-
ficolta diagnostiche e di approccio
terapeutico, cosi come rilevante
onerosita delle cure e della gestio-
ne di pazienti, anche a causa di
scarsi investimenti nel settore del-
la ricerca e della sperimentazione
farmaceutica. | continui progressi
della medicina personalizzata, del-
le tecnologie genomiche e biome-
diche offrono nuove possibilita di
trattamento per diverse patologie,
aprendo la strada a terapie piu mi-
rate ed efficaci e rendendo il futuro
di tante persone affette da malattie
rare sempre piu incoraggiante, a
condizione che la comunita sappia
farsi carico del diritto alla salute di
questi cittadini. Occorre incremen-
tare gli investimenti nella ricerca
e favorire un approccio multidi-
sciplinare al fine di individuare ef-
ficaci e rapidi percorsi diagnostici
e di cura. Lapprovazione del Piano
nazionale malattie rare 2023-2026,
avvenuta lo scorso maggio rappre-
senta un passo in avanti nei con-
fronti di quanti chiedono soluzioni
concrete per migliorare la qualita
della propria vita, perché nessuna
malattia € mai troppo rara da non
meritare una cura efficace.

Alessandra Locatelli
Ministro per la Disabilita

Oggi ricorre la 17esima edizione
della Giornata delle malattie rare,
negli anni e diventata un appun-
tamento globale per sensibilizzare
sulle sfide affrontate da chi vive
con una malattia di questo tipo.
Con oltre 7000 malattie rare cono-
sciute e solo il 5% con una cura di-

sponibile, &€ fondamentale aumen-
tare la consapevolezza, accelerare
i tempi di diagnosi e continuare
instancabilmente a sostenere la
ricerca. Un pensiero speciale a chi
convive con una malattia rara, ai
loro familiari e a tutti coloro che
sostengono chi sta affrontando
questa battaglia. Insieme possia-
mo fare la differenza.

Marcello Gemmato
Sottosegretario alla Salute

con delega alle MR

Gestire bene le malattie rare signi-
fica gestire bene la sanita. La prio-
rita da affrontare in questo campo
e un elemento che sottende a tut-
ta la sanita, ovvero la perequazio-
ne Nord-Sud. E' infatti necessario
colmare quelle distanze e differen-
ze che ci sono oggi nella presa in
carico dei pazienti in generale e
in particolare quelli affetti da ma-
lattie rare. E questo dunque che
ci proponiamo di fare con il Piano
per le malattie rare che abbiamo
finanziato lo scorso novembre con
50 milioni di euro, 25 per anno, e
che oggi ci fa guardare con una
aspettativa positiva al futuro nella
prospettiva di colmare le differen-
ze geografiche nel Paese.

L'altro tema e quello dell'accesso
ai farmaci e ai dispositivi medici.
Oggi purtroppo i malati rari sono
costretti, molte volte, a rivolgersi
alle strutture ospedaliere, spesso
lontane dai centri di residenza.
Inoltre a Natale, a Pasqua, nelle
feste, le farmacie ospedaliere non
sono aperte. Immaginare una nuo-
va governance farmaceutica che
permetta di estendere la distribu-
zione anche a farmacie di territorio
renderebbe piu accessibili farmaci
e dispositivi, migliorando la vita
dei pazienti e delle famiglie.

92181040285



Giornata MR

In Europa approvati 176 farmaci orfani,17 nel 2023
Bene il quadro regolatorio europeo, ma occorrono maggiori investimenti

176 approvazioni in Europa, di cui
ben 17 solo nel 2023. Sono i risulta-
ti raggiunti fino a oggi nell'ambito
dell'autorizzazione  allimmissione
in commercio dei farmaci cosiddetti
orfani. Se ne ¢ parlato nel corso di un
convegno che si & svolto a Roma per
la Giornata delle malattie Rare.

“Grazie al Regolamento sui farmaci
orfani dell'Ue sono stati raggiunti ri-
sultati importanti: in Europa il totale
dei farmaci orfani che hanno ottenu-
to l'autorizzazione per I'immissione in
commercio dall’Ema é di 176 farmaci
(fino a dicembre 2023), di cui 17 solo
lo scorso anno - ha sottolineato En-
rico Piccinini, coordinatore del focus
group malattie rare di Farmindustria

- Le misure a sostegno della R&S pre-
viste dall'attuale Regolamento sono
essenziali - ha evidenziato - e hanno
garantito un quadro normativo certo
e quindi la crescita degli investimen-
ti in Europa. E quindi fondamentale
mantenere un sistema semplice e
prevedibile di incentivi per i farmaci
orfani con I'attuale esclusiva di mer-
cato di dieci anni come base, pre-
vedendo poi una modulazione che
tenga conto delle sfide scientifiche
specifiche legate allo sviluppo di un
determinato medicinale”

“Piu investiamo nella ricerca, sia pre-
clinica che clinica, maggiori sono
le possibilita che avremo di creare
trattamenti innovativi in grado di

soddisfare il bisogno terapeutico
di un numero crescente di pazien-
ti con malattie rare — ha spiegato il
presidente della Societa italiana di
farmacologia, Giuseppe Cirino -. Esi-
stono persone che attualmente non
hanno buone opzioni terapeutiche
o che convivono con malattie per le
quali, a oggi, non esiste alcuna pro-
spettiva terapeutica. E necessario
identificare strategie per colmare le
numerose incertezze su efficacia e
sicurezza di nuovi agenti terapeutici.
Per fare cio sono necessari approcci
innovativi di ricerca farmacologica,
nonché di raccolta e analisi di dati in
real-life, al fine di poter anche affron-
tare le conseguenti problematiche di

accesso e sostenibilita. La Sif, proprio
nella sua vocazione di societa scienti-
fica, promuove e sostiene I'impegno
delle giovani ricercatrici e dei giova-
ni ricercatori affinché si consolidi un
approccio corale dove anche le asso-
ciazioni dei pazienti giocano un ruolo
determinante”.

Impegno verso la commercializza-
zione di farmaci orfani promosso e
incoraggiato anche dallimpianto re-
golatorio europeo, il quale fornisce
tutta una serie di incentivi verso gli
sviluppatori di tali prodotti. A questo
proposito, solo lo scorso anno, I'Agen-
zZia europea per i medicinali (Ema) ha
approvato 17 molecole indirizzate al
trattamento delle malattie rare.

Testo Unico

Malattie Rare

Mancano ancora i decreti attuativi

Nonostante sia stato licenziato
in maniera definitiva nel luglio
2023, il Piano Nazionale Malattie
Rare 2023-2026 - Legge 175/2021
“Disposizioni per la cura delle
malattie rare e per il sostegno
della ricerca e della produzione
dei farmaci orfani” non e ancora
attivo a causa della mancanza
dell'approvazione dei decreti at-
tuativi necessari. Molti i solleciti
anche da parte delle associazioni
dei pazienti nei confronti dell’ese-
cutivo e dei ministeri competenti
in materia, ricordati in particolare

nella Giornata delle Malattie Rare.
A questi si aggiunge l'interroga-
zione a risposta scritta che vede
come primo firmatario il Sen. Or-
feo Mazzella (M5S). “Liter utile a
stabilire i criteri e le modalita di
attuazione della Legge 175/2021
avrebbe dovuto concludersi il 12
giugno 2022 - ha spiegato Maz-
zella -. Molto, invece, resta ancora
da fare, per questo si € reso ne-
cessario un sollecito, che abbia-
mo voluto portare all'attenzione
del Ministro della Salute”.

Nell'interrogazione si  chiede

“quali siano le tempistiche entro
cui il Ministro in indirizzo, al fine
di tutelare i pazienti affetti da ma-
lattie rare, intenda emanare i de-
creti attuativi previsti dalla legge
n. 175 del 2021 e le modalita at-
traverso cui intenda sostenere lo
sviluppo della ricerca sulle malat-
tie rare e sui farmaci orfani; quali
siano le conseguenze connesse
alla mancata realizzazione dei de-
creti attuativi sulla tutela effettiva
e sulla presa in carico delle perso-
ne affette da malattie rare, atteso
che i decreti risultano essere ne-
cessari per completare gli effetti
della norma stessa”.

Non risulta (alla data del 2 maggio
ndr) alcuna risposta del Ministero.

SIMMESN “Aggiornare annualmente lo SNE”

“Sappiamo dellimpegno preso dal
ministro Schillaci e dal sottosegretario
Gemmato per l'aggiornamento del
panel nazionale degli screening neo-
natali, ci auguriamo ora che i decreti
di aggiornamento siano pubblicati il
prima possibile, in modo che in tutta
Italia ci possa essere omogeneita per
tutti i nati che oggi possono essere
sottoposti a screening neonatale per
59 malattie metaboliche ereditarie. Ci
auguriamo, inoltre, che allaripresa dei
lavori della Commissione ministeriale
la SIMMESN sia inserita, come richie-
sto, tra i componenti effettivi del pa-

nel” A dirlo il presidente della Societa
Italiana per lo Studio delle Malattie
Metaboliche Ereditarie e lo Screening
Neonatale (SIMMESN), Andrea Pes-
sion, il 28 febbraio scorso a Roma in
occasione della sua partecipazione
al convegno dal titolo ‘Giornata Mon-
diale delle Malattie Rare’

Lltalia & leader in Europa sugli scree-
ning neonatali e con l'ultimo aggior-
namento in arrivo sara tra i primi Paesi
al mondo come numero di patologie
screenate. “Adesso - ha sottolineato
Pession - diventa di fondamentale
importanza inserire annualmente nel

panel le patologie che hanno una te-
rapia approvata. Continua infatti ad
esserci troppo disallineamento tra i
passi avanti della ricerca e I'attivazio-
ne dei programmi nelle diverse regio-
ni. Da parte nostra, stiamo per varare
i primi indicatori di performance dei
19 centri di screening oggi attivi sul
territorio nazionale, anche per moni-
torare con attenzione l'efficienza del
sistema di presa incarico clinica che
ad oggi ci preoccupa sempre di piu,
considerando gli‘acciacchi’ del nostro
sistema sanitario, che per primi dob-
biamo sostenere”.

Lindagine
Una recente indagine dell'Osser-
vatorio Malattie Rare (Omar) con-
dotta su oltre 400 associazioni ha
messo in luce le principali difficol-
ta che affrontano le persone con
una malattia rara e i loro caregiver.
Quasi il 70% delle famiglie lamen-
ta disagi per aver dovuto lasciare
o ridurre il lavoro per prendersi
cura del malato e spesso paga-
re di tasca propria alcuni servizi,
come psicologo, fisioterapista e
supporto a domicilio.

Circa il 20% dei pazienti piu gio-
vani afferma di aver avuto pro-
blemi nel proseguire gli studi e il
44% degli adulti ha dovuto dimi-
nuire il lavoro o rinunciarvi, o non
ne ha trovato uno adatto alle sue
condizioni.

Piu di una persona su tre eviden-
zZia una carenza di figure profes-
sionali (come lo psicologo) nella
presa in carico e criticita nell'ac-
cesso a terapie, bonus e aiuti eco-
nomici.

Il 30% ha riscontrato ostacoli nel
riconoscimento dell'invalidita ci-
vile e della legge 104.
Siaggiungono il disagio nel muo-
versi a causa delle barriere archi-
tettoniche (28%) e le difficolta a
ottenere I'esenzione dal ticket per
visite ed esami (27%) e i permessi
lavorativi (17%). (Fonte: Corriere.it)
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Giornata MR

La campagna di sensibilizzazione di Omar
“Basta essere pazienti”
Un convegno, video testimonianze e una petizione

Lanciata in occasione della Giornata
Mondiale MR la campagna di co-
municazione di Omar - Osservatorio
malattie rare ‘Basta essere pazien-

- Persone rare, diritti universali’ “Il
claim scelto per la nostra campagna
ha volutamente molteplici sfaccet-
tature- ha spiegato llaria Ciancaleo-
ni Bartoli, direttore di Omar - ‘Basta
essere pazienti’ € la consapevolezza
di dover attendere che i tempi della
ricerca facciano il loro corso, essere
consapevoli delle specifiche difficol-
ta legate alla propria patologia, ma
significa anche non chiudere gli oc-
chi davanti a tutti quei diritti sanciti
dalle norme ma difficilmente esigibili
in maniera uniforme. Significa non
voler piu attendere la rimozione delle
barriere, materiali o culturali. Questa
campagna, e la petizione che verra

Giornata
del Malato

LAzienda Ospedaliera
di Verona ringrazia
Aismme e altre
associazioni

per 'impegno

per i pazienti

C'e anche Aismme tra le As-
sociazioni di volontariato che
nell'ambito delle celebrazioni
della Giornata del Malato il 9
febbraio scorso I'’Azienda Ospe-
daliera di Verona ha voluto rin-
graziare per il loro lavoro al fian-
co dei professionisti della salute
pubblica e dei pazienti.

Nel corso di una cerimonia al
Centro Marani di Verona, il di-
rettore generale dell’Azienda
Ospedaliera, Callisto Marco Bra-
vi, e Marina Spallino, direttrice
degli Affari Generali, hanno
consegnato a ben 34 associa-
zioni una pergamena in segno
di stima, gratitudine e di rinno-
vo della collaborazione.

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

condivisa e sottoscritta, € un invito ad
un impegno collettivo nel creare una
societa inclusiva che rispetti e valoriz-
zi l'individualita di ciascuno”.

La campagna ha visto l'organizza-
zione di un convegno a Roma orga-
nizzato in collaborazione con Amr
- Alleanza malattie rare, che ha visto
il coinvolgimento di tutti gli stakehol-
ders: le associazioni di pazienti, i clini-
ci e ricercatori, le societa scientifiche,
le istituzioni e il mondo dell'industria.
Si e parlato della necessita di poten-
ziare la diagnosi precoce, migliorare
laricerca, in particolare grazie alla ge-
nomica, di promuovere la visibilita e
l'accessibilita in tutti gli aspetti della
vita dei malati rari, di garantirei i dirit-
ti fondamentali: l'istruzione, I'accesso
equo e tempestivo alle terapie e ai
servizi di riabilitazione, che potrebbe-
ro meglio essere garantiti grazie an-
che all'approvazione dei Decreti del
testo Unico, promuovere un cambio
di mentalita per riconoscere I'unici-
ta e sfidare i pregiudizi, affrontan-
do apertamente temi fondamentali
come la sessualita, il diritto allo svago
e all'intrattenimento e il supporto psi-
cologico

Il secondo step e stato la diffusione
di quattro video-testimonianze sui

social. | protagonisti - Veronica, Ales-
sandro, Roberta e Gabriella - sono
volti e storie reali che raccontano la
vita quotidiana, gli ostacoli, le sfide e
i desideri comuni e legittimi di perso-
ne troppo spesso costrette nelle eti-
chette di‘malato’ e ‘paziente’.

Ed e anche prendendo spunto dal-
le loro storie e dai temi dibattuti nel
corso del convegno € nata una azione
collettiva: una petizione di 10 punti,
10 richieste chiare per andare verso
un effettivo riconoscimento dei diritti
universali e una nuova consapevolez-
za dell’'opinione pubblica.

Arricchita dai commenti degli sta-
keholders, la versione definitiva &

L'appello all’allargamento

delle SNE

“Non c’e piu tempo da perdere: bi-
sogna allargare gli screening neo-
natali alla lista di patologie rare per
cui esistono gia delle terapie efficaci
in grado di salvare la vita o
di impedire che il neonato
vada incontro a pesanti di-
sabilita”: e l'appello che 65
associazioni di malati rari e
familiari hanno rivolto con
una lettera alla presidente
del Consiglio e al Ministro
della Salute per chiedere al
pil presto un decreto di ag-
giornamento del pacchetto
nazionale dei test neonatali
obbligatori offerti dalla sa-

nita pubblica con l'inserimento delle
dieci patologie rare ritenute ammis-
sibili allo screening dal gruppo di
esperti dello stesso Ministero.
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circolata fino al 29 febbraio tra le
associazioni, i clinici, le istituzioni
nazionali e regionali per la raccol-
ta di firme e il risultato é stato reso
pubblico in occasione della Giorna-
ta mondiale delle malattie rare, con
I'auspicio che possa poi trasformarsi
in una mozione parlamentare che
impegni a proseguire sulla strada in-
dicata. Tra i punti della petizione, la
necessita di sviluppare una cultura
della consapevolezza, prevenzione e
considerazione del rischio nell'ambi-
to della salute riproduttiva; il diritto a
una diagnosi il pit precoce possibile;
un accesso equo e uniforme alle te-
rapie disponibili.

La situazione

Oggi in tutte le regioni sono ero-
gati gratuitamente ai nuovi nati
gli esami per la diagnosi precoce
di 49 malattie rare congenite (lo
spettro piu ampio a livello euro-
peo), per la maggior parte di tipo
metabolico. In attesa del decre-
to di aggiornamento, secondo
I'Osservatorio malattie rare, cir-
ca meta delle Regioni (Abruzzo,
Campania, Friuli Venezia Giulia,
Lazio, Lombardia, Veneto, Liguria,
Puglia, Piemonte, Valle d’Aosta,
Toscana, Provincie di Trento e
Bolzano) si é attrezzata per for-
nire a proprie spese lo screening
per la Sma.

(da corriere.it)

nella tua dichiarazione dei redditi!



PKU

PKU: un’indagine sull'impatto della patologia
Occorrono nuovi trattamenti

Tra luglio e settembre 2022 é stata
condotta un'indagine, realizzata da
IXE, su un campione di 241 rispon-
denti, tra pazienti PKU e caregiver,
coordinata dalla dott.ssa Valentina
Rovelli e dalla dott.ssa Annamaria
Dicintio, Psicologa Clinica e Psicote-
rapeuta Cognitivo-Comportamen-
tale, e sostenuta grazie al contributo
di BioMarin. Obiettivo dell'indagine,
identificare gli aspetti piu impat-
tanti nella gestione della malattia e
le aree in cui i pazienti potrebbero
beneficiare di interventi di miglio-
ramento, in linea con l'obiettivo di
rendere il paziente affetto da PKU
sempre piu paragonabile a un sog-
getto sano, sotto ogni aspetto. Ai-
smme ha collaborato alla diffusione
del questionario.

Dall'indagine & emerso che i sintomi
piu diffusi per chi soffre di PKU sono
I'agitazione/ansia, che colpisce qua-
si meta degli intervistati, seguita da
stanchezza fisica e sbalzi di umore;
circa un terzo dei pazienti soffre di
difficolta dell'attenzione, difficolta
di memoria, mal di testa/cefalea.
Circa uno su quattro soffre di irrita-
bilita e 2 su 10 di tremori.

Per quanto riguarda i bisogni, il pil
importante & una terapia che lasci
maggiore liberta; quindi una mag-
giore informazione: solo circa 1/4
di pazienti e caregiver € informato
sull'esistenza di trattamenti farma-
cologici. Un terzo degli intervistati
segnala anche il bisogno di centri
specializzati nella cura per I'adulto,
sostegno psicologico, facilitazioni
nell'espletare le pratiche burocrati-
che e confronto con altri pazienti.
Nella vita quotidiana dei pazienti,
la PKU impatta in misura consisten-
te nella relazione con il cibo, poi
nell'organizzazione del proprio tem-
po, fattore pill pesante tra i caregi-
ver (adulti) che tra i malati stessi e,
in misura minore, su socialita e stato
emotivo.

La maggior parte degli intervistati
gestisce la PKU con una dieta pre-
scritta dal medico, ma solo il 20%
dei pazienti adulti segue la rigida
dieta prescritta a basso contenuto
proteico. Per piu della meta dei pa-
zienti & faticoso assumere integrato-
ri/miscele di amminoacidi.

Uno dei problemi accusati dai pa-
zienti & dunque la difficolta a segui-
re la dietoterapia, con conseguenti
problemi a livello neuro cognitivo.
Se 1'80% dei malati gestisce la PKU
con una dieta, solo 2 adulti su 10
dichiarano di riuscire a seguire per-
fettamente la dieta a basso conte-
nuto di fenilalanina e oltre la meta
di seguirla, ma non perfettamente.
La situazione e pil semplice per i
pazienti in eta pediatrica, in quanto
seguiti dai genitori, ma le difficol-
ta possono apparire gia nella fase
dell'adolescenza quando si sottrag-
gono al controllo parentale.

A fronte di questa complessa situa-
zione nella gestione della malattia,
importanti novita nei trattamenti
promettono di compiere una decisa
semplificazione e un miglioramen-
to. In alcuni casi & possibile associare
all'intervento dietetico un supporto
farmacologico, costituito dal cofat-
tore dell'enzima non correttamente
funzionante nella malattia, tramite
terapia orale. Inoltre, di recente, e
stato approvato un nuovo farmaco
per i pazienti di eta maggiore di 16
anni e con valori non controllati di
Phe, nonostante il trattamento con
le opzioni terapeutiche disponibili.
Tale trattamento, somministrato per
via sottocutanea, riduce significa-
tivamente i valori di fenilalanina a
fronte di un‘alimentazione del tutto
libera, una volta raggiunta la fase di
mantenimento della terapia. Tutta-
via, solo il 25% dei pazienti e dei ca-
regiver dichiara di essere informato
sull'esistenza di trattamenti farma-
cologici.

Conoscenza

della patologia

- Le definizioni della patologia piu
diffuse tra pazienti e caregiver si ri-
feriscono ad una malattia metaboli-
ca rara e gestibile con una corretta
alimentazione. Oltre 6 su 10 attribu-
iscono ad essa l'ereditarieta. Meno
di uno su 10 ritiene che sia gestibile
con i farmaci.

- il 7-8% dichiara di non sapere quali
siano i valori ottimali di fenilalanina.
- Le conseguenze cui i valori alti di
fenilalanina possono portare sono
condizionati dall'eta del paziente:

infatti i pazienti intervistati indicano
in primo luogo, per oltre 7 pazien-
ti su 10, la difficolta di attenzione e
concentrazione, seguita per poco
meno della meta dei pazienti da ir-
ritabilita, sbalzi di umore/tristezza,
mal di testa/cefalea, difficolta di me-
moria; poi circa 1/3 dei pazienti re-
ferenzia tremori, stanchezza, danni
neurologici seguiti da altri disturbi
con incidenza ancora minore.

-1 caregiver segnalano la difficolta di
attenzione ma al pari dei danni neu-
rologici, e l'irritabilita al pari con il
ritardo mentale. Meno noti o meno
percepibili tra i pazienti pit giovani
- sulla base del dichiarato dei care-
giver - le cefalee, i tremori, la diffi-
colta di memoria, la stanchezza.

- Una percentuale minoritaria di
coloro che conoscono le diverse
conseguenze dei valori alti di feni-
lalanina dichiara di soffrire di quei
disturbi e di questi solo una parte li
correla direttamente alla PKU

I disturbi piu diffusi

- Tra i pazienti i sintomi piu diffusi
sono l'agitazione/ansia, che colpi-
sce quasi meta dei pazienti intervi-
stati, sequita da stanchezza fisica e
sbalzi di umore; circa 1/3 dei pazien-
ti soffre di difficolta dell’attenzione,
difficolta di memoria, mal di testa/
cefalea. Circa % soffre di irritabilita,
2 su 10 di tremori, meno di 2 su 10
soffre di mal di pancia/stomaco. |
sintomi meno diffusi, con percen-

Pubblicati su conoscerelapku.it i
materiali raccolti nel corso della cam-
pagna di attivazione per i pazienti
affetti da PKU lanciata nel luglio 2023
con l'obiettivo di raccogliere le storie,
dare visibilita alle esigenze e difficol-
ta, informare sulla gestione della ma-
lattia 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

Focus sui pazienti

Con la campagna “Conoscere la PKU”

aumentare la consapevolezza dei
pazienti, caregiver, medici e opinione
pubblica sulle diverse realta di que-
sta condizione cronica.

La campagna, che dava la possibilita
ai pazienti di presentare la propria
storia scegliendo se in formato te-
stuale, audio o video, € un progetto
di BioMarin, con il supporto di otto
Associazioni italiane di pazienti tra
cui Aismme.
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tuali che non superano il 4%, sono i
danni neurologici, il ritardo mentale
e i disturbi psichici. Questo dato &
inficiato dal fatto che parte di coloro
che soffrono di questi sintomi pro-
babilmente non ha voluto/non é in
grado di rispondere al questionario.
Si osservano nelle risposte dei care-
giver percentuali piu alte, anche se
sempre inferiori al 10% di referenze
a queste voci.

- Tra i caregiver il disturbo piu se-
gnalato e la difficolta di attenzione/
concentrazione, che colpisce quasi
3 pazienti su 10; segue lirritabilita
segnalata da 4 dei care giver

- In linea generale tutti i disturbi,
fatto salvo i tre cui si fa cenno sopra,
sono segnalati con maggior fre-
quenza dai pazienti rispetto ai care
giver.

Le difficolta

- Nella vita quotidiana dei malati, la
PKU impatta soprattutto ed in mi-
sura consistente nella relazione con
il cibo, poi nell'organizzazione del
proprio tempo, fattore piu pesante
tra i caregiver che tra i malati stes-
si e, in misura minore su socialita e
stato emotivo.

- | caregiver segnalano complessiva-
mente un impatto maggiore della
malattia sulla vita quotidiana rispet-
to ai pazienti stessi; forse questa
differenza & condizionata dall’ansia
genitoriale per la vita dei figli, for-
se per I'impatto che ha sui genitori
stessi piu che sui malati, forse con il
tempo la gestione da adulti si impa-
ra e si controlla

- Per quanto riguarda la relazione
con il cibo, I'aspetto piu frequente
¢ il desiderio di assaggiare cibi proi-
biti, seguita dal peso che comporta

PKU:
indagine

tra pazienti
affetti da :
fenilchetonuria

assumere aminoacidi e integrato-
ri, la scarsa varieta della dieta e, in
particolare per i pazienti adulti che
quindi in buona parte hanno una
vita attiva ed impegnata, la diffi-
colta a seguire costantemente un
piano nutrizionale specifico e a pro-
grammare e preparare i pasti.

- Per quanto riguarda l'organizzazio-
ne del tempo la difficolta maggiore,
soprattutto per i pazienti adulti, &
quella di adattare la dieta alla routi-
ne quotidiana e al tempo fuori casa.
- Per quanto riguarda la socialita,
pazienti e caregiver incontrano dif-
ficolta soprattutto a dover spiegare
agli altri la propria condizione. | pro-
blemi di socializzazione sono indi-
cati da circa 2 pazienti e caregiver
su 10.

- In merito allo stato emotivo, le dif-
ficolta sono molto differenti nelle
diverse eta dei malati. Gli adulti in-
dicano soprattutto il senso di colpa
del non riuscire a seqguire la terapia
correttamente, i caregiver segnala-
no in primo luogo la rabbia per la
condizione di malato e l'ansia per i
prelievi e le visite in ospedale

Le terapie

- Circa 8 malati su 10 gestiscono la
PKU con una dieta. Circa la meta dei
pazienti usa integratori. Circa 1 su
10 ha definito la propria cura auto-
nomamente e altrettanti seguono
una terapia farmacologica. Tra i pa-
zienti piu giovani una piccola quota
ancora non segue alcuna terapia.

- Solo 2 adulti su 10 riescono a se-
guire perfettamente la dieta a bas-
so contenuto di fenilalanina. Oltre
la meta dei malati la segue ma non
perfettamente. Tra i caregiver la si-
tuazione dichiarata & migliore, infat-

ti quasi la meta la fa seguire perfet-
tamente al malato di cui si prende
cura e un ulteriore 42% lo fa anche
se non sempre perfettamente.

- I motivi principali di una gestione
difficoltosa sono la tentazione ver-
so il cibo proibito e la rigidita mol-
to limitante. Per un adulto con una
vita attiva si pone anche il problema
dellimpegno di tempo e organizza-
tivo.

- Circa 7 pazienti e altrettanti caregi-
ver dichiarano di conoscere la quan-
tita di miscela di aminoacidi prevista
dal proprio schema dietetico.

- Tra i pazienti circa la meta ritiene
di assumere del tutto la miscela pre-
vista dallo schema; tra i caregiver la
percentuale sale a quasi 7 su 10.

- Il complesso delle risposte relative
ai comportamenti sembra illustrare
una situazione in cui se il malato &
affidato alla cura genitoriale (per lo
piu) viene seguito con grande pre-
cisione e rigore, mentre il paziente
adulto & un po’ meno rigoroso con
se stesso.

- Il principale motivo di un‘assunzio-
ne non sempre corretta di aminoaci-
di sta nella mancanza di tempo, nel-
la difficolta ad assumerla fuori casa
e per dimenticanza, oltre che per il
cattivo sapore e odore; mentre per
i caregiver il problema principale &
proprio quest’ultimo, seguito dalla
difficolta di assunzione fuori casa.

| bisogni

- Le attese sono concentrate su una
possibile terapia che lasci maggiore
liberta ed una pit ampia scelta di
prodotti.

- Tra i caregiver emerge la necessi-
ta di avere un confronto con gli al-
tri. Anche parte dei pazienti adulti
esprime questo bisogno e anche
quello di centri dedicati ai pazienti
adulti.

- Circa ¥ dei pazienti e dei caregiver
segnalano da una parte la necessita
di un sostegno psicologico e dallal-
tra di facilitazioni sugli aspetti buro-
cratici.

Le informazioni

- Le necessita di informazioni sono
differenti in base alla fase della vita
del paziente. Gli adulti vorrebbero
avere maggiori informazioni sulla
PKU in eta avanzata, sui trattamenti
con dietoterapia e su gravidanza e
PKU e poi viaggi, attivita sportiva e
centri per adulti.

- | caregiver mettono al primo posto
il trattamento con dietoterapia, se-
guito dai viaggi e poi i disturbi legati
alla PKU, le conseguenze della pato-
logia cui si va incontro con la cresci-
ta. Indicano anche il desiderio di di-
sporre di testimonianze di pazienti
con PKU e dei familiari, richiesta che
fa il paio con il bisogno di confronto
con altri pazienti.

Conoscenza dei
farmaci e propensione
all’utilizzo

- Circa 3 pazienti su 10 e % dei care
giver dichiarano di conoscere l'esi-
stenza di farmaci per il trattamento
della PKU. Circa 3 su 10 tra pazienti e
pari numero tra i cargiver vorrebbe-
ro saperne di piu.

- Ad oggi i trattamenti pit noti sono
il regime alimentare a basso conte-
nuto di PHE, seguito dalla supple-
mentazione proteica, poi la terapia
enzimatica sostitutiva, la terapia
con il fattore BH4 e da ultimo la te-
rapia genica.

- Circa ¥ dei pazienti e dei caregiver
dichiarano di essere informati sull'e-
sistenza di trattamenti farmacologi-
Ci (terapia con il cofattore BH4 e te-
rapia enzimatica sostitutiva). Il 16%
dei pazienti e il 24% dei caregiver
vorrebbe saperne di pit.

- Circa 6 pazienti e caregiver su 10
si dichiarano propensi alla terapia
enzimatica sostitutiva. Il 4% circa
dichiara di utilizzarla gia.

- Poco meno della meta dei pazienti
e dei caregiver sarebbero propensi
alla terapia con il cofattore. Poco piu
di 1 su 10 dichiara di essere gia in
cura con questa terapia.
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PKU: oggi e possibile diventare genitori
Basta seguire correttamente la terapia e pianificarlo sotto stretto controllo medico

Diventare genitori anche se si & af-
fetti da fenilchetonuria (PKU) & pos-
sibile. E perd necessario seguire cor-
rettamente la terapia e pianificare la
gravidanza sotto stretto controllo
medico. Se ne é parlato nel corso
del webinar “PKU e scelte riprodut-
tive consapevoli, organizzato nel
giungo 2023 da Osservatorio Malat-
tie Rare con la partecipazione di al-
cuni dei maggiori esperti italiani sul
tema con il patrocinio della Societa
Italiana per lo studio delle Malattie
Metaboliche e Screening Neonatale.
“Esiste un rischio piu elevato per
la paziente PKU che voglia intra-
prendere una gravidanza che é
rappresentato dalla sindrome da fe-
lichetonuria materna — ha afferma-

to Albina Tummolo, Referente per
le Malattie Metaboliche Ereditarie,
U.0.C. Malattie Metaboliche e Ge-
netica Medica, Ospedale Pediatrico
Giovanni XXIIl di Bari -E un evento
grave e invalidante che determina
la nascita di un bambino affetto da
possibili gravi patologie che pero
possono certamente essere evitate
con un‘aderenza dietetica ottimale
e una corretta supplementazione
proteica”.

“La gestione della gravidanza &
complessa - prosegue Tummolo
- ma la vera sfida é rappresentata
dall'informazione e l'educazione
pre-concepimento. Per questo mo-
tivo iniziamo ad affrontare il tema
delle scelte riproduttive consape-

Al Buzzi di Milano
il progetto “PKU in rosa”

Counseling specialistico multidisciplinare
di accompagnamento alla gravidanza

“PKU in rosa” e un nuovo servizio
clinico destinato alle donne af-
fette da fenilchetonuria offerto
dall'Ospedale Buzzi di Milano,
dal 2023 centro clinico di riferi-
mento della Regione Lombardia
per lo screening neonatale este-
so delle malattie metaboliche
ereditarie.

A tutte le pazienti in gravidan-
za, o che vogliono programmar-
la, viene offerto un counseling
specialistico multidisciplinare
completo, che coinvolge diversi
reparti dell'ospedale per guidarle
al meglio in tutte le fasi garanten-
do un supporto costante. Un pro-
getto importante, dal momento
che nelle donne in eta fertile una
scarsa compliance alla dieta puo
comportare impossibilita di con-
cepimento e poliabortivita. Non
solo, in gravidanza i livelli di feni-
lalanina plasmatica devono essere
mantenuti piu bassi per evitare la
loro embrio- e feto-tossicita, con
possibili gravi problemi per il feto,
quali ritardo nella crescita intrau-
terina, microcefalia, ritardo men-

tale e lo sviluppo di numerose
malformazioni congenite.

Alle pazienti che desiderano ac-
cedere al servizio viene proposta
una prima valutazione ginecolo-
gica cui segue un colloquio mul-
tidisciplinare per individuare le
esigenze specifiche e illustrare il
percorso personalizzato, che pre-
vede lo svolgimento di visite gine-
cologiche regolari, un counseling
specialistico da parte dei pediatri,
neuropsichiatri infantili e genetisti
del team di Malattie Metaboliche,
un monitoraggio del profilo meta-
bolico e nutrizionale, nonché una
gestione  dietetica-nutrizionale
personalizzata con i consigli dei
pediatri nutrizionisti, dei dietisti
clinici e dei biologi nutrizionisti.
Infine, viene programmato un
follow-up nutrizionale e clinico
della coppia mamma-bambino
nel post-partum e durante l'allat-
tamento, fino al compimento dei
12 mesi di vita del bambino.

Il progetto, spiegano dal Buzzi,
potrebbe poi essere esteso anche
ad altre malattie rare metaboliche.

voli con le pazienti e i pazienti gia
in adolescenza. Ed & sempre pil
importante che i centri dedicati
alle malattie metaboliche ereditarie
attivino un network che coinvolga
anche gli specialisti della riprodu-
zione: ginecologi e ostetrici devono
far parte dell'equipe multidisciplina-
re che si fa carico delle gestanti con
PKU. Anche dopo la nascita, mam-
ma e bambino dovranno essere se-
guiti da un centro di riferimento per
avviare correttamente, se necessa-
rio, la dieta neonatale specifica. La
dietoterapia per la PKU & una tera-
pia salvavita a tutti gli effetti e deve
essere costantemente monitorata
dai dietisti metabolici esperti”.

“E bene ricordare che lo screening

PKU& jale)l

PKU&NOI 2024

neonatale per la fenilchetonuria
e obbligatorio in Italia su tutto
il territorio nazionale dal 1992 -
spiega Valentina Rovelli, Referente
Equipe Medica dedicata alla cura
e assistenza dei pazienti affetti da
Malattie Metaboliche, Struttura
Complessa di Pediatria, ASST Santi
Paolo e Carlo di Milano - quindi una
35enne che oggi desidera diven-
tare mamma potrebbe non esser-
si mai accorta di avere una forma
lieve di PKU e potrebbe potenzial-
mente essere a rischio PKU mater-
na. Sarebbe dunque auspicabile, in
un prossimo futuro, pensare a dei
programmi di screening dedicati
proprio alle gestanti potenzialmen-
te a rischio”.

Il 29 giugno esperti, associazioni

e pazienti a confronto

C'e anche Aismme tra i promo-
tori dell'iniziativa PKU&NOIi 2024
- evento nazionale, online e in
diretta, dedicato alla fenilcheto-
nuria organizzato da otto asso-
ciazioni pazienti italiane, che si
svolge il 29 giugno.

PKU&NOI si propone di sensibi-
lizzare i cittadini sul tema fenil-
chetonuria, dare maggiori in-
formazioni sulla gestione della
malattia, portare all’attenzione
di tutti le novita scientifiche e
offrire un‘occasione di incontro
e di confronto tra medici e pa-
zienti.

Il ricco programma comprende
I'intervento di esperti sui temi
delle nuove terapie per la PKU e
i loro benefici con il Dott. Alber-
to Burlina (AOU Padova), la Dott.

ssa Valentina Rovelli (AOU Mila-
no) e la Dott.ssa Iris Scala (AOU
Napoli).

Quindi “Si parlera di PKU e inclu-
sione a scuola con un esempio
positivo con la mamma Veroni-
ca, il preside Domenico Coppola
e la Dr.ssa Chiara Cazzorla psico-
loga in “In cucina con la mamma
Anna e la nutrizionista Dott.ssa
Alice Dianin”.

Dopo un focus sulla possibilita
che arrivi anche in Italia il Mi-
suratore della fenilalanina con
il Dott. Marco Flavio Michele
Vismara, si fara il punto con le
Associazioni Pazienti.

Sara possibile fare domande in
diretta a tutti i relatori.

Per informazioni e per rivede-
re l'evento: www.pkuenoi.it

92181040285
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Malattie Rare

‘Donne e malattie rare: impatto
sulla vita e aspettative per il futuro,
Presentato il primo Libro Bianco

Sono piu di 2 milioni le donne che
hanno a che fare quotidianamente
con una malattia rara, pit di 1 milio-
ne come pazienti e altrettante come
caregiver di un familiare, molto
spesso un figlio o una figlia. Insom-
ma, sono donne la maggioranza
delle persone con una malattia rara,
e sono donne la quasi totalita del-
le persone che si prendono cura di
un malato. Ed & principalmente su
di loro che si abbattono le pesanti
conseguenze della patologia vissuta
in prima persona o in famiglia, con
problemi economici, personali e psi-
cologici.

E quanto emerge da ‘Donne e
malattie rare: impatto sulla vita e
aspettative per il futuro, il primo
libro bianco italiano che riporta in-
formazioni, indagini qualitative e te-
stimonianze di pazienti e caregiver,
alla cui realizzazione ha partecipato
anche Aismme.

Lindagine & stata presentata a
Roma, al Senato in occasione dell’e-
vento di conclusione della campa-
gna ‘Women in Rare - la centralita
delle donne nelle malattie, pensata
per accendere i riflettori sulla condi-
zione di queste donne, per chiedere
interventi alle Istituzioni che vertano
principalmente sull'offerta di sup-
porto psicologico, sulla creazione
di linee guida specifiche e percorsi
diagnostici e su unimplementazio-
ne dei servizi sanitari territoriali con
attenzione alla questione di genere.
Un'iniziativa ideata e promossa da
Alexion, AstraZeneca Rare Disea-
se insieme a Uniamo (Federazione
italiana malattie rare) con la parte-
cipazione di Fondazione Onda Ets,
EngageMinds Hun e Altems dell’U-
niversita Cattolica.

Limpatto

delle malattie rare
sulle donne

Le persone di genere femminile che
soffrono di una malattia rara in Italia
sono 1 milione e 48mila, il 52,4% e il
carico assistenziale dei pazienti & nel
90% dei casi assorbito da loro. Basti
pensare che 1 milione e 400mila pa-
zienti sono in eta pediatrica, e 2 su 5

oggi hanno meno di 18 anni. Sono
le donne a vivere la riduzione delle
proprie attivita lavorative, ludiche e
relazionali, in un'identificazione to-
tale con la malattia e con l'incarico
assistenziale che ne consegue, an-
che perché molto spesso, le figure
femminili sono ritenute le piu adatte
a occuparsi di un familiare malato e
risentono di pressioni legate al ruolo
di cura, che le porta a rinunciare a
moltissime delle attivita sociali.
Il 42% delle donne affette da ma-
lattia rara dichiara che la propria
situazione economica & cambiata a
seguito della diagnosi, con un peg-
gioramento in 8 casi su 10. E con un
aggravio anche dal punto di vista
psicologico.
Le spese addizionali sono dovute a:
« trattamenti medici (77%), incluse le
spese legate a viaggi per poter ac-
cedere a terapie e controlli (23%)
- gestione della casa e della fami-
glia (19%)
Inoltre le donne con malattia rara
perdono in media 45,46 giorni di
lavoro all'anno, ovvero 3,78 giorni
al mese.
La situazione economica peggiora

anche quando la diagnosi é relativa

ai propri figli, come dichiara il 65%

delle caregiver. E anche in questo

caso, le spese addizionali sono do-

vute a:

- trattamenti medici (69%), incluse le
spese legate a viaggi per poter ac-
cedere a terapie e controlli (22%)

- gestione della casa e della fami-
glia (28%)

In media, i giorni di lavoro persi dalle
caregiver sono 43,67 all'anno, 3,64 al
mese
Non solo. Gli studiosi che hanno
effettuato I'indagine spiegano che
la maggior parte delle donne inter-
vistate racconta che la patologia ha
un'influenza negativa anche sulla
percezione di sé e della propria fem-
minilita e di sentirsi spesso in imba-
razzo a causa delle limitazioni fisiche
che comporta. Lo stesso avviene per
la fertilita, un tema delicato per mol-
te di loro.

Le richieste delle
donne

Le aspettative che sono state raccol-
te su questo fronte dalle donne, sia
pazienti sia caregiver, riguardano an-

womeninrare

La centralitd della donna nelle malattie rare

zitutto una piu efficiente organizza-
zione dei servizi sanitari attraverso la
definizione di figure di riferimento e
coordinamento dedicate, I'assisten-
za da parte di team multidisciplinari,
I'attivazione di percorsi facilitati e
omogenei per 'accesso ai farmaci.
Inoltre, entrambi i gruppi esprimo-
no la necessita di poter usufruire di
maggior supporto piscologico attra-
verso professionisti dedicati, la ne-
cessita di poter entrare in contatto e
fare rete con altre caregiver con cui
condividere informazioni, esperien-
ze e bisogni e una maggiore atten-
zione agli aspetti economici.

Alle Istituzioni chiedono l'efficienta-
mento del modello attuale di cura e
presa in carico delle pazienti con MR,
il potenziamento degli strumenti di
welfare e delle politiche sociali dedi-
cate ai pazienti con MR e/o loro care-
giver, tale da assicurare loro una mi-
gliore qualita della vita e il potenzia-
mento della ricerca nel campo delle
MR e quindi l'allocazione di risorse
per finanziare o incentivare lo svilup-
po di nuovi farmaci e trattamenti.

Il Libro Bianco si puo scaricare dal
sito fondazioneonda.it

solengo (Vr).

Nel corso della mattinata si potra parteci-
pare a due laboratori, divisi per eta, quindi
il pranzo tutti assieme e, nel pomeriggio,
la visita al Parco faunistico e al Safari.

Per informazioni info@aismme.org
Levento rientra nel progetto ICM co-finan-
ziato da Regione Veneto e Aismme

22 giugno: Metabolic cooking
al Parco Natura Viva di Bussolengo

“Alla ricerca dei gusti di tutti

Una giornata in un parco naturalistico de-
dicata all'incontro con i pazienti dal Cen-
tro cura di Verona, ma anche le loro fami-
glie e amici, che seguono diete normali, /7
speciali e altre terapie. E la proposta di
Aismme, che vuole offrire esperienze per
le diverse eta incentrate su comunicazio-
ne, creativita e arte. Focus sulle diete con
diverse attivita grazie anche alla presenza
degli animali del Parco Natura Viva di Bus-
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E nato il Forum Associazioni Malattie Rare Abruzzo
Cinque Associazioni dei pazienti per parlare con una voce unica

Portare la voce dei Malati Rari in
Abruzzo e avere una voce sola per
contare di piu e orientare le politiche
sociosanitarie sui bisogni delle perso-
ne affette da malattie rare; ma anche
offrire sostegno concreto, servizi e
ascolto ai pazienti e delle loro fami-
glie collaborando con il mondo me-
dico, politico e Amministrativo e con
chi fa ricerca, come I'Universita e le
aziende farmaceutiche. Sono questi
gli obiettivi del “Forum Associazioni
Malattie Rare Abruzzo’, fondato da
cinque associazioni lo scorso aprile
con la firma di un Protocollo di intesa.

Al momento ne fanno parte Aism-
me, la cui Vicepresidente Manuela
Vaccarotto e stata eletta portavoce
insieme a Oreste Andalo, referente
di Aismme in Abruzzo, Associazione
Cromosoma della Felicita, Associa-
zione a sostegno dei bambini con
alterazioni del cromosoma 18, Insie-
me per Silvia SCN2A a sostegno dei
bambini affetti da EIEE, e le Famiglie
di pazienti affetti da Fenilchetonuria.
E comunque aperto ad ulteriori asso-
ciazioni o rappresentanti di altre pa-
tologie che ne condividano gli scopi
e le finalita.

| delegati regionali

di Aismme

A disposizione di pazienti e famiglie
ora anche in Piemonte e Valle d’Aosta

Dal 2024 ai delegati gia al lavoro, si
aggiunge Denis Egiziano, che rap-
presentera Aismme nelle regioni
Piemonte e Valle d’Aosta.

Continua e si amplia I'attivita di Ai-
smme nelle diverse regioni italiane.
Una risposta alle richieste e alle esi-
genze delle moltissime famiglie e
pazienti di ogni parte d'ltalia, che
spesso non trovano nel loro terri-
torio un‘associazione cui rivolgersi
per momenti di confronto, infor-
mazioni o consigli o semplicemen-
te per condividere la propria storia
con altre famiglie.

| Delegati regionali sono persone
selezionate secondo criteri di pre-
parazione, esperienza e competen-
za, vengono costantemente affian-
cati dai responsabili di Aismme con
cui si coordinano per le loro attivita.

Delegato per la regione
Abruzzo

Oreste Andalo
orestea62@virgilio.it

E il punto di riferimento delle Fa-
miglie dei piccoli pazienti e dei
Pazienti adulti affetti da Malattie
Metaboliche Ereditarie afferenti al
Centro Cura di Pescara — Sportello
Malattie Rare e Metaboliche.

Delegato per la regione
Campania

Giuseppe Buonanno
bgsgiuseppe@gmail.com

E il punto di riferimento delle Fa-
miglie dei piccoli pazienti e dei
Pazienti adulti affetti da Malattie
Metaboliche 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 “Acidemia Isovalerica”
anche attraverso la pagina Face-
book Acidemia Isovalerica - IVA
- Gruppo ltalia.

Delegato per le regioni
Piemonte

Val d’Aosta

Denis Egiziano
egizianodenise@gmail.com

E il punto di riferimento delle Fa-
miglie dei piccoli pazienti e dei
Pazienti adulti affetti da Malattie

Metaboliche Ereditarie afferenti
al Centro Cura di Torino.

“Al Forum possono far parte le as-
sociazioni di pazienti affetti da ma-
lattie rare, i loro membri, le famiglie
dei piccoli pazienti e i pazienti adulti
affetti da Malattie Rare - spiega Ma-
nuela Vaccarotto di Aismme, -. Unen-
do le forze & possibile promuovere la
consapevolezza, migliorare l'accesso
alle risorse, sostenere la ricerca, e in-
fluenzare le politiche per migliorare
la vita dei pazienti affetti da malattie
rare e delle loro famiglie”.
“Lavoreremo per migliorare la qualita
della vita di pazienti e famiglie, pun-
tando sull'aumento della medicina di
prossimita e per una migliore integra-
zione ospedale e territorio con il rico-
noscimento del peso della Malattia
rara a livello di prestazioni assistenziali
e portando l'attenzione alle tutele la-
vorative specifiche — precisa Andalo
- Solo l'integrazione dei servizi sociali
con quelli sanitari pud creare una vera
rete di sostegno intorno al paziente».
Il Forum ha un preciso e concreto
piano di lavoro che mira a migliorare
diverse criticita, e sostiene il Centro di
Coordinamento delle Malattie Rare
della Regione Abruzzo di Pescara.
Temi all'attenzione del Forum, l'im-
plementazione delle altre opzioni
terapeutiche come la riabilitazione,
gli alimenti a fini medici speciali e
dispostivi, la soluzione al problema
della realizzazione della transizione
eta pediatrica/adulta/anzianita e la
stabilizzazione dei professionisti che
si dedicano alle malattie rare. Ma an-
che favorire la ricerca e l'innovazione
stabilendo collaborazioni con istituti
di ricerca per sostenere progetti spe-
cifici sulle malattie rare e soprattutto
partecipare attivamente alle discus-

FORUM ASSOCIAZIONI MALATTIE RARE
Abruzzo

sioni e alle decisioni sulle politiche
sanitarie, cercando di influenzare
normative e strategie regionali volte
a migliorare la vita delle persone af-
fette da malattie rare, in particolare
sui temi della diagnosi, presa in carico
e assistenza socio sanitaria e all'acces-
so alle cure per le malattie rare.

| diversi membri del Forum daranno
continuita insieme ad impegni e ini-
Ziative nuove o gia avviate in Abruzzo,
come fornire un sostegno completo,
inclusi servizi informativi, counseling
erisorse pratiche, per aiutare i pazien-
ti e le loro famiglie ad affrontare le
sfide delle malattie rare, incrementare
la consapevolezza sulle malattie rare
sensibilizzando la societa per ridurre
lo stigma associato a questi pazienti
e promuovere l'educazione continua
tra i professionisti sanitari.

Si punta anche a creare una Rete di
supporto locale per le famiglie dei
piccoli pazienti e pazienti adulti af-
fetti da Malattie Rare; promuovendo
la partecipazione alle iniziative ed
eventi locali e favorendo la condivi-
sione creando piattaforme e spazi
in cui i pazienti, le loro famiglie e gli
operatori sanitari possano condivi-
dere esperienze, conoscenze e risor-
se utili per affrontare le malattie rare.

Aismme e sempre

con i bambini

Continua la distribuzione gratuita da parte
di Aismme di piccoli doni, adesivi speciali,
un attestato di Coraggio, braccialetti per

i bambini e i braccialetti dell’Elefantino
blu destinati ai coraggiosi bambini affetti
da malattie metaboliche rare, nei difficili
momenti dei prelievi o dei ricoveri nel Cen-
tri cura di Verona, di Napoli e di Pescara. Un
piccolo gesto per avvolgere i bimbi in un caldo

abbraccio durante il loro percorso.

0ggi sono stata

92181040285
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“Con Ali di carta. La narrazione che cura”
Il progetto per dare voce a bambini e ragazzi coinvolti in una malattia rara

Sono stati assegnati il 9 maggio
scorso i premi di “Con Ali di carta. La
narrazione che cura’, un concorso
artistico nazionale pensato per i piu
giovani, dai tre ai 18 anni di eta, di
qualsiasi nazionalita e provenienza.
41 premi consegnati e 340 gli elabo-
rati in gara, il doppio rispetto alla pri-
ma edizione, inviati da bambini e ra-
gazzi che si sono messi in gioco indi-
vidualmente o come classe. Le opere
provengono dalle scuole diVerona e
provincia, ma anche da Roma, Tori-
no, Trento e Brescia. Alta la parteci-
pazione delle Scuole in Ospedale:
oltre a Verona, hanno aderito anche
Brescia, Ospedale Bambin Gesu e
Umberto | di Roma

Lobiettivo é raccontare la malattia per
stimolare una riflessione sull'essere
ammalati da piccoli, favorendo lela-
borazione delle emozioni e l'inclusio-
ne. Liniziativa, giunta alla sua seconda
edizione, viene promossa dall’Azien-
da Ospedaliera Universitaria Integra-
ta Verona e patrocinata dalla Societa
Italiana di Medicina dell’Adolescenza
(SIMA), con il supporto di enti e asso-
ciazioni tra cui Aismme.

Lidea del Concorso é nata dalla pe-
diatra Milena Brugnara, dell'ospedale
della Donna e del Bambino di Borgo
Trento - Verona, e da Irene Monge,
filosofa della narrazione e bibliote-
rapista, che collabora con Aismme
e con il servizio di Malattie metabo-
liche ereditarie dell'Ospedale, che
hanno voluto offrire ai bambini e ra-
gazzi la possibilita di raccontare con
diversi strumenti il proprio vissuto di
malattia per affrontarlo e rielaborar-
lo, secondo le esperienze della Medi-
cina narrativa come forma terapeuti-
ca di comprensione, interpretazione,
e superamento. Liniziativa € aperta a
tutti, visto che la malattia non riguar-
da solo chi ne é affetto ma anche
familiari, fratelli e sorelle, amici, com-
pagni di classe, che indirettamente si
confrontano con questa dimensione
temuta e difficile.

Il tema di quest’anno era “il viaggio”
e il titolo cui ispirarsi “Passo dopo
passo, limportante & mettersi in
cammino”. | concorrenti suddivisi
in tre categorie, in base alle fasce
di eta, potevano partecipare con
elaborati scritti, disegni, fumetti o

graphic novel.

| premiati

SEZIONE SCRITTURA

Poesie Pettirossi (7-12 anni)

1°“Il tallone di Sat” Satya Di Biagio,
Sez. Osp. OPBG Palidoro -Passoscu-
ro, Roma

2° “Sangue sull'asfalto” Alisa Leba,
Scuola secondaria | grado “Don Mi-
lani”, Verona

3° “Un buio improvviso” Esmeralda
Adami, Scuola secondaria di | grado
“Don Milani’, Verona

Poesie Gabbiani (13-18 anni)

1°“La vita € una battaglia” Mattia Dal
Ben, Scuola secondaria | grado “Piu-
bello” Prova (IC2), San Bonifacio

2° “La lotta” Emanuele Rapuano,
Scuola secondaria | grado “Piubello”
Prova (IC2), San Bonifacio
3°“Liberta” Lucrezia Ghioldo, Scuola
secondaria | grado “Piubello” Prova
(IC2), San Bonifacio

Racconti Pettirossi

1° “Un'avventura da sogno” Davide
Brugnara, Lavis (TN)

2°“Le avventure di Zorba” Evan Bru-
gnara, Lavis (TN)

3°“La mia malattia” Anna Bertoletti,
Valeggio sul Mincio

Racconti Gabbiani

1°“Vite parallele” Gaia Cinquetti, Ca-
stel D'’Azzano

2° “ll sentiero di Sabrina” Lisa Gel-
metti, Sant’‘Ambrogio Valpolicella e
“Altrove” Emma Melchiori, San Mar-
tino Buonalbergo

3°“La morte e il suo viaggio” Edi Ma-
iocchi, scuola Sacra Famiglia
SEZIONE GRAFICA

Colibri (3-6 anni)

1° Lavoro collettivo, scuola d'infan-
zia"Garbini”, Verona

2°“Un viaggio a colori” Giulia Bonuz-
zi, Colognola ai Colli

3°“Amicizia in viaggio” lavoro collet-
tivo, Scuola elementare Tregnago
Disegni Pettirossi

1° “Guardare dal di fuori, ma sentire
con il cuore” Benedek Martina, scuo-
la primaria “Nichesola’, Caprino

2° “Per mari, boschi, pianeti e citta
insieme alla ricerca della felicita” la-
voro collettivo, Scuola elementare
Tregnago

3° “Sfrecciare sull'arcobaleno” Giulia
Beso scuola primaria “Fraccaroli’, 1IC

09 Valdonega e “Viaggia e dimenti-
ca” Saja Rachih sezione ospedaliera
“Copernico Pasoli”

Fumetti Pettirossi

1° “L'avventura di tutta la vita” Mol-
lick Arham, scuola primaria “Niche-
sola” Caprino

2°"Viaggio al mare” Pietro Zenti Pa-
sotto, scuola primaria “Fraccaroli’, IC
09 Valdonega

3°“Dipende dal punto di vista” Mat-
tia Fiorini, scuola primaria “Nicheso-
la", Caprino

Disegni Gabbiani

1°“Rinascere all'acqua”Edgar Gerosa
Piesson, scuola “Mario Mazza” B.go
Roma

2° “Oltre la grata” Marwa Ech
Choukairi, scuola“Mario Mazza” B.go
Roma e “I mille fiori sfioriti” Sofia
Baze, Pescantina

3° “Rifiorire dai frammenti” Rami
Varetika, scuola “Mario Mazza" B.go
Roma e “Il cammino del risveglio”
Denisa Mihalache, sezione ospeda-
liera“Copernico Pasoli”

Fumetti Gabbiani

1° “Vola” Sancassani Giorgia, Chen
Shangao Andrea e Malov Aleksei, IIS
Garda-Bussolengo “Marie Curie”

2° “Lasciare una traccia” Lisa Giaco-
melli e Denis Zanetti, IIS Garda-Bus-
solengo “Marie Curie”

3°“Passo dopo passo: il lungo cam-
mino verso la liberta” Anna Martone
e Lucia Barzetti, scuola secondaria |
grado “Simeoni” Montorio e “La dan-
za della vita” Bressan Anna e Boian
Laura, IS “Marco Minghetti” Legnago
Menzioni Speciali

Per la forza di cambiare:"ll panorama
piu bello” Nike Braidotti

Per la solidarieta: “Le margherite non
sono cosi lontane” Chiara Castagna
Per il coraggio: “La solitudine” Edoar-
do Campostrini

Per la pace: “La nuova terra” Chia-
ra Lonardi e “Con un gesto di pace”
Scuola Rubele classe I.

Per la fantasia: “Le ali della mente”
Comencini Mariachiara

Per la capacita poetica: "Il primo volo”
Anna Martone e “La lotta” Emanuele
Rapuano

Non ti scordar di me: “La morte e il
suo viaggio” Edi Maiocchi, scuola Sa-
cra Famiglia

Il coraggio di sognare: “La gentilezza”
Zhou Yu Ju e “Voglia di volare” Asia
Marchi.

Con il progetto Ali di Carta
Aismme vince il concorso Mcdonald

Aismme Ali di Carta e tra i vincitori
di “A Pat on the back 3" l'iniziativa
di Fondazione Ronald McDonald
ETS che sostiene le realta sociali
piu meritevoli proposte dai li-
cenziatari McDonald’s. Quella del
2024 e stata un'edizione specia-
le, perché sono stati considerati
maggiormente i progetti che ri-
guardano le donne e mamme. “Il

vostro progetto é stato considera-
to dalla giuria tra i pit meritevoli
- le motivazioni dell'assegnazione
- per l'obiettivo del progetto, la
passione con cui e stato progetta-
to e proposto e I'impegno a favore
di una nobile causa” La Fondazio-
ne ha assegnato ad Aismme 3.000
euro che sono stati utilizzati per la
realizzazione del progetto.
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Community

Dal Lions Club Camposampiero
un contributo ad Aismme

In oltre 55 anni di vita associativa il
Lions Club Camposampiero ha re-
alizzato ed organizzato numerosi
eventi con un gran lavoro di squa-
dra e di amicizia e con una visione
ben chiara: interpretare il motto “We
serve - Noi serviamo”. E con questo
spirito e sensibilita che il Lions ogni
anno organizza degli eventi per rac-
cogliere fondi da destinare ad asso-
ciazioni del territorio.

Quest’ anno tra le varie realta asso-
ciative e stata scelta anche Aismme
alla quale, durante la cena sociale
del 23 aprile e stato assegnato un
contributo di due mila euro a soste-
gno dei propri progetti.

Aismme e tutto il Consiglio Diretti-

Vo porge i piu vivi ringraziamenti al
Lions Club di Camposampiero per la
sensibilita dimostrata.

(Nella foto la consegna dell’assegno
del Presidente Mirko Patron alla Pre-
sidente Cristina Vallotto)

Concerto del Coro
Filarmonico Veneto

Per Aismme e in memoria di Sonia Scoizzato

Come & ormai tradizione, il Coro Fi-
larmonico Veneto di Castelfranco Ve-
neto si esibisce ogni anno il pomerig-
gio dell’Epifania nella locale chiesa di
S. Giacomo in un concerto nel segno
della solidarieta per Aismme, che rin-
grazia per la vicinanza e il supporto.
Giunti all'undicesima edizione, nel
concerto del 2024 la solidarieta si
@ intrecciata con il ricordo di Sonia
Scoizzato, socia fondatrice di Aism-
me e nostra corista sin da adolescen-
te, scomparsa a novembre 2023.

E infatti a Sonia che abbiamo voluto
dedicare il concerto con un reperto-
rio che oltre ai tradizionali canti na-
talizi ha incluso nuovi brani caratte-
rizzati da ritmi particolarmente coin-
volgenti per il numeroso pubblico e
per il coro stesso. Tutto il concerto &
stato legato da un “filo rosso” grazie

alla partecipazione degli attori del
Theatre Rabbit Hole, che hanno dato
voce alle pagine pilu belle che famo-
si scrittori, come Pirandello, Rigoni
Stern, Sartre, hanno scritto sul Natale
e che hanno introdotto i vari brani
eseguiti dal Coro.
Particolarmente toccante é stata la
dedica del suo coro a Sonia, letta
dagli attori, che ha preceduto I'Ave
Maria di J. Arcadelt.
Il concerto é stato diretto in maniera
travolgente e impeccabile dal M° Ma-
riagrazia Marcon e accompagnato al
pianoforte dal M° Giovanni Campel-
lo.
Non & mancato un momento infor-
mativo durante il quale la presidente,
Cristina Vallotto, ha esposto la mission
di Aismme, soffermandosi soprattut-
to sullimportanza della ricerca e dello
screening neonatale.
Grande la generosita del
pubblico presente, che ha
permesso di raccogliere
un'importante somma da
destinare alla ricerca sulle
malattie metaboliche ere-
ditarie.
Il Coro Filarmonico Veneto
di Castelfranco Veneto

Un mercatino a favore

di Aismme

A Piombino Dese si attiva la scuola

E giunto alla sua 29° edizione il Mer-
catino della Solidarieta 2023, tradizio-
nale evento organizzato dall'lstituto
Comprensivo di Piombino Dese (Pd).
Riproposto da insegnanti e genitori
dopo le interruzioni dovute al Covid,
& un momento di solidarieta, voluto
da genitori e insegnanti per essere
presenti e vicini a chiunque si trovi
in stato di bisogno per qualunque
emergenza o calamita e per promuo-
vere azioni concrete a sostegno di
associazioni nel loro impegno per la
ricerca medico-scientifiche.

Ma e anche un modo per creare
un’occasione attraverso la quale la
scuola entra nel tessuto sociale cit-
tadino e intreccia relazioni con chi
vive e abita il territorio: relazioni in
cui scuola e cittadini
collaborino e ren-
dano vitali tutte le
espressioni, tutte le
iniziative, tutti gli atti
che concorrono a
formare i nostri figli
come donne e come
uomini, cittadine e
cittadini del domani.
Attraverso il Merca-

tino la Scuola con la collaborazione
fattiva dei genitori ha sempre rac-
colto fondi da devolvere ad Enti ed
Associazioni impegnati nel sociale
in azioni che accompagnano anche
le famiglie con vissuti di fragilita. Da
diversi anni viene destinato un con-
tributo ad Aismme, la cui presidente,
Cristina Vallotto, &€ la mamma di Ales-
sandro, un ex alunno.

“Con partecipazione e sensibilita -
hanno spiegato gli insegnanti del
plesso “A. Stiffoni” dell'l.C di Piombi-
no Dese - abbiamo deciso la dona-
zione, nella speranza che il nostro
piccolo contributo arricchisca tutte
quelle gocce che insieme formano il
mare della ricerca”

Un sentito grazie da Aismme.

Una Pasqua piu dolce

Dolci in cioccolato aproteico

per i bimbi metabolici

Un sorriso macchiato da un incon-
fondibile sapore di cioccolato e mol-
tissimi grazie: & questo il regalo piu
bello che ha ricevuto Aismme dai
numerosissimi bimbi metabolici, che
quest’anno hanno potuto festeggiare
la Pasqua con un dono in pit.

Dopo il successo del progetto “Un
sorriso al cioccolato’; avviato per la
prima volta lo scorso Natale, che han-
no visto linvio dei tipici dolcetti di
cioccolato, Coniglietti, Babbi Natale
e Calendari dell’Avvento, Aismme ha
voluto riproporre liniziativa anche
per la Pasqua, rispondendo cosi alle
molte richieste di famiglie e bambini
che a causa della loro patologia non
possono mangiare la normale cioc-
colata e desiderano ricevere i dolcetti

tipici della Festa.

Un'iniziativa resa possibile dalla di-
sponibilita e dalla collaborazione alle
cinque aziende produttrici di alimenti
speciali: Mamo Xi, Vitaflo, Mevalia,
Cambrooke e DMF, che hanno dona-
toiloro prodotti. Aismme ha sostenu-
to le spese di spedizione.
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