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Editoriale

Si chiude per Aismme un anno molto
intenso. Un 2024 nel quale sono stati
avviati molti nuovi progetti, si e data
continuita ad altri e alcuni si sono
conclusi.

Sono attivi i progetti Aurora+xlh, Mi-
surazione del disagio e Infermiera
case Manager nel Centro Cura delle
MME di Verona, che sosteniamo; con-
tinuiamo a distribuire 1l diario della
mia terapia, che ci viene molto richie-
sto, cosi come la favola Elefante Blu.
Abbiamo avviato nuovi progetti: Oltre
la diagnosi, che prevede l'inserimento
in corsia nell'Ospedale di Verona di
una psicologa specialista e di volon-
tari in corsia e sul territorio, Psicologia
e Nutrizione, con attivita di sostegno
psicologico interno alla struttura, per-
corsi di formazione suddivisi per pato-
logia, e il Metabolic cooking nel 2025,
per le famiglie. Il progetto piti ...dolce
é per6 come ogni anno Un sorriso al
cioccolato, che ci permette di inviare
ai bimbi metabolici i dolcetti natalizi in
cioccolato aproteico. Con una novita:
saranno a disposizione anche Dolci di
Natale aproteici!

Nei primi mesi del 2025 pubblichere-
mo l'ultimo dei cinque ricettari della
collana Cosa mangera da grande,
cui stiamo gia lavorando. Presentera
i piatti per le diete chetogeniche. Ri-
ceviamo moltissime richieste per i di-
versi volumi gia pubblicati e abbiamo
gia prenotazioni per il quinto volume.
E molto utile e operativa la nostra sede
a Verona, La Casa dei pazienti metabo-
lici, dove si svolgono alcune attivita in-
serite nei molti progetti, come le lezioni
di cucina, gli incontri con la psicologa e
attivita per i bimbi.

Continua ad aumentare il numero
dei nostri delegati regionali, che ci
permettono di essere attivi e un ri-
ferimento importante per pazienti e
famiglie in diverse regioni d'ltalia. Ai
delegati al lavoro in Piemonte, Valle

d’Aosta, Abruzzo e Campania si é ag-
giunta ora una nuova figura per il Mo-
lise. Collaboriamo anche con i Gruppi
PKU della Regione Abruzzo e Regione
Lazio.

Aumentano anche le patologie di cui
¢i occupiamo, alcune ultrarare, come
LALD, e continuiamo a fare sentire la
nostra voce nei diversi tavoli decisio-
nali, sollecitando linclusione di nuove
patologie nel panel dello Screening Ne-
onatale Esteso. Non solo, da quest.anno
Aismme fa parte del Comitato Tecnico
Scientifico  Sociale  dell'Intergruppo
parlamentare per la Malattia Celiaca,
Allergie Alimentari e Alimenti a Fini
Medici Speciali, con cui stiamo collabo-
rando per arrivare a migliorare e dare
omogeneita alle modalita di accesso
ad alimenti salvavita per molti pazienti
metabolici. Insieme ad altre sette asso-
ciazioni MME abbiamo preparato un
documento che riporta le criticita e le
esigenze dei pazienti, avanzando an-
che proposte.

Come non ricordare, poi, limpresa
di Fabio Piccoli, un genitore che ogni
anno organizza una Color Run per
raccogliere fondi per Aismme e che ha
voluto portare l'assegno direttamente
a casa della Presidente di Aismme, per-
correndo 100 chilometri a piedi! Fabio
é uno delle moltissime persone che
permettono Aismme di essere cio che é
e di lavorare concretamente al fianco
dei pazienti e delle loro famiglie. Grazie
a tutti di cuore!

Un ringraziamento speciale alle nu-
merose aziende e agli enti che, con il
loro sostegno e la loro collaborazione,
hanno reso possibile la realizzazione
dei progetti sia a livello locale che a
livello nazionale, portando benefici
significativi alle famiglie e ai pazienti
adulti.

Ricordiamo che per ricevere informa-
zioni su tutta [attivita di Aismme ora é
possibile iscriversi alla nuova newsletter
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Nuovi LEA: il Decreto Tariffe
invigore dal 30 dicembre 2024

La bozza é stata approvata dalla Conferenza
Stato-Regioni senza modifiche

Approvata il 12 novembre scorso la
bozza revisionata del Decreto Tarif-
fe da parte della Conferenza Stato-
Regioni, ce vede l'entrata in vigore
il 30 dicembre 2024 del Nuovo No-
menclatore.

Lentrata in vigore del Decreto Ta-
riffe - si legge nella nota diffusa dal
Ministero della Salute - & essenziale
perché assicura su tutto il territorio
nazionale la piena erogazione dei
nuovi LEA (Dpcm 2017), superando
le disomogeneita assistenziali tra i
cittadini che potranno finalmente
usufruire in ogni area della Nazione
di prestazioni al passo con le inno-
vazioni medico scientifiche per la
specialistica ambulatoriale e per la
protesica.

“l’'adozione del nuovo nomenclato-
re tariffario - riporta ancora la nota
- oltre a garantire I'accesso ai nuovi
LEA permette di procedere con I'ag-
giornamento dei LEA contenuto in
due decreti (un DM e un dPCM) gia
predisposti dal Ministero della Salu-
te. Questi provvedimenti assicurano
un ulteriore ampliamento del diritto
alla tutela della salute dei cittadini
inserendo nuove importanti presta-
zioni all'interno dei Livelli essenzia-
li di assistenza tra cui l'estensione
degli screening neonatali a ulterio-
ri patologie tra cui la SMA, e incre-
menteranno di 700 milioni di euro
rispetto al 2012 le risorse a disposi-
zione per |'assistenza ambulatoriale
e protesica”.

La copertura finanziaria stimata per
i nuovi tariffari & di 502,3 milioni di
euro per la specialistica ambula-
toriale e di 47,6 milioni di euro per

la protesica, per un totale di 549,9
milioni di euro. Un impatto che si di-
scosta di circa 150 mln rispetto alla
versione approvata nel 2023.

In considerazione del fatto che alcu-
ne Regioni, come il Veneto o la Lom-
bardia, avevano gia introdotto tra
le prestazioni alcune di quelle pre-
viste nei nuovi LEA, in alcuni casi la
ripartizione territoriale delle risorse
vede un decremento. Nei casi in cui,
invece, le prestazioni non fossero
gia erogate, per far fronte al nuovo
elenco le risorse erogate dallo Stato
sono maggiori.

Le novita

Tra le novita per la specialistica am-
bulatoriale I'erogazione omogenea
su tutto il territorio delle prestazio-
ni di procreazione medicalmente
assistita incluse nei Lea; prestazioni
per la diagnosi o il monitoraggio
della celiachia e malattie rare; pre-
stazioni indispensabili ad appro-
fondimenti diagnostici strumentali
di alta precisione nell'ambito della
diagnostica per immagini in grado
di consentire diagnosi piu rapide
ed affidabili; enteroscopia con mi-
crocamera ingeribile; screening
neonatali. Viene introdotta la con-
sulenza genetica per coloro che si
sottopongono a una indagine utile
a confermare o a escludere un so-
spetto diagnostico e si aggiornano
le prestazioni di radioterapia as-
sicurando a tutti gli assistiti I'ero-
gazione di prestazioni altamente
innovative come la radioterapia
stereotassica, adroterapia e radio-
terapia con braccio robotico.

direttamente dal sito di Aismme www.
aismme.org.

Infine, vogliamo chiudere guardando
al futuro: I'anno prossimo Aismme
festeggia i suoi 20 anni di attivita,
anni che ci hanno visto parte attiva
nell'applicazione e l'evoluzione dello
screening neonatale per le malattie
metaboliche ereditarie, ma anche
promotori di soluzioni innovative

come nuovi servizi per l'assistenza
delle persone affette da MME e le loro
famiglie a livello locale e nazionale.
Abbiamo molte idee e progetti per
rendere il 2025 memorabile, rimanete
in contatto!

La Presidente di Aismme

Cristina Vallotto

La Vicepresidente di Aismme
Manuela Vaccarotto

nella tua dichiarazione dei redditi!
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Malattie Rare, cruciali le diagnosi precoci

e un piu equo accesso alle cure

Il punto in un convegno a Roma

L'equo accesso alle cure, l'urgen-
te implementazione dello scree-
ning neonatale e la promozione
della ricerca scientifica sono stati
al centro del convegno "Malattie
Rare: una priorita internazionale",
svoltosi I'8 ottobre a Roma che ha
riunito rappresentanti del Parla-
mento, dell’lstituto Superiore di
Sanita, esperti clinici, aziende e as-
sociazioni di pazienti.

| saluti istituzionali sono stati aper-
ti dal senatore Raoul Russo, Mem-
bro della 102 Commissione, che ha
dichiarato che “nel caso delle ma-
lattie rare, non & accettabile che a
livello nazionale si stabilisca una
linea standard, mentre a livello re-
gionale ciascuno agisca per conto
proprio. Il nostro Sistema Sanitario
Nazionale deve essere universale,

equo e sostenibile. Inoltre, per far
si che avvenga un cambiamento,
non é sufficiente la sola azione
delle Istituzioni ma & necessario il
coinvolgimento della societa civi-
le”.

Nel corso dell'evento é stato evi-
denziata la necessita di un soste-
gno alle famiglie e ai caregiver, di
promuovere la ricerca scientifica e
di implementare urgentemente lo
screening neonatale. Sebbene il
Gruppo di Lavoro sullo SNE abbia
approvato nove nuove patologie
- tra cui le patologie lisosomiali
come Fabry, Gaucher, MPS1 e Pom-
pe, e le neuromuscolari, come I'a-
trofia muscolare spinale - le Regio-
ni continuano a muoversi in modo
disomogeneo, creando un divario
nel diritto alla salute dei neonati.

“Stiamo vivendo - afferma il pro-
fessor Giacomo Comi, Professore
Ordinario di Neurologia dell’Uni-
versita degli Studi di Milano - due
importanti cambiamenti: la dia-
gnostica genetica di ultima ge-
nerazione, che ha svelato le basi
molecolari di molte malattie rare,
e I'innovazione terapeutica che sta
modificando la storia naturale di
alcune di esse, soprattutto in ambi-
to neurologico. In questo contesto,
lo screening neonatale esteso € un
intervento preventivo cruciale, che
consente diagnosi precoci di pa-
tologie con interventi terapeutici
specifici, garantendo benefici indi-
viduali e sociali, oltre a una riparti-
zione equa delle risorse”.

Le associazioni di pazienti, rappre-
sentate da Tiziana Nicoletti, Re-

sponsabile Coordinamento nazio-
nale Associazioni dei Malati Cronici
e rari - Cnamc - di Cittadinanzat-
tiva, e Fabio Amanti, Responsa-
bile relazioni istituzionali Parent
Project Aps, sono intervenute per
ribadire la reale necessita di rimet-
tere al centro della discussione po-
litica il ruolo fondamentale svolto
dalla ricerca scientifica per miglio-
rare la qualita di vita delle persone.
Senza un adeguato investimento
in ricerca non sara possibile ac-
corciare i tempi delle diagnosi né
sviluppare terapie sempre piu ef-
ficaci. Hanno inoltre espresso la
necessita di un impegno concreto
da parte delle Istituzioni per garan-
tire un accesso universale a cure e
trattamenti, superando le disugua-
glianze regionali e internazionali.

La diagnosi € ancora un problema

Cingue anni in media in Europa,

fondamentale lo screening alla nascita

Il tempo medio di diagnosi di una
malattia rara in Europa e di quasi
cinque anni e la maggior parte dei
pazienti, 30 milioni di persone, deve
attendere nove mesi per ottenere
una diagnosi dopo aver contattato
il proprio medico di base. Lo spiega
un‘indagine pubblicata a maggio
sull’European Journal of Human
Genetics condotta da EURORDIS,
che ha raccolto le risposte di 6.507
persone in 41 Paesi europei, che
rappresentano 1.684 malattie rare.

| ritardi derivano principalmente da
inefficienze sistemiche del sistema
sanitario piuttosto che dall’esita-
zione dei pazienti, che riferiscono
di essersi rivolti prontamente a un
medico dopo aver avvertito i pri-
mi sintomi, ma poi si imbattono in
diagnosi errate e rinvii specialistici
prima che la diagnosi venga confer-
mata.

Le conseguenze? Piu della meta dei
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pazienti riferisce un peggioramento
dei sintomi dovuto a una diagnosi
tardiva, evidenziando lI'importanza
di una diagnosi precoce per acce-
dere a cure adeguate e consentire
scelte riproduttive informate. Con-
trariamente alle aspettative, pero,
molti pazienti riferiscono che una
diagnosi formale non migliora - o
addirittura ostacola - il sostegno
finanziario sotto forma di presta-
zioni sociali, prestiti e assicurazio-
ni. Inoltre, l'integrazione sociale e
lavorativa pud peggiorare dopo la
diagnosi.

Le raccomandazioni di Eurordis per
una diagnosi piu rapida includono
un migliore invio ai centri di compe-
tenza e alle reti di riferimento euro-
pee, campagne di sensibilizzazione
per ridurre i tempi di attesa dei pa-
zienti per i bambini e gli adolescenti
e un piu ampio accesso allo scree-
ning neonatale.

Lindagine: le cause
del ritardo di diagnosi
Leta e il fattore principale che
contribuisce ai ritardi diagnostici.
Sebbene il 70% delle malattie rare
abbia inizio nell'infanzia, spesso i
sintomi si manifestano solo in eta
adulta. Tuttavia, molti giovani adulti
ritardano le consultazioni mediche,
forse per I'imbarazzo e la paura di
non essere presi sul serio dal perso-
nale medico.

La complessita della diagnosi medi-
ca e un altro fattore determinante: i
pazienti spesso consultano pili ope-
ratori sanitari e i tre quarti ricevono
almeno una volta una diagnosi er-
rata. La mancanza di competenze
degli operatori sanitari € gia stata
segnalata come causa.

La mancanza di familiarita dei pa-
zienti con la malattia € un altro fat-
tore determinante, con il 90% dei
pazienti che non ha una storia fami-

liare nota della malattia.

Tre quarti dei pazienti riferiscono
anche la mancanza di sostegno fi-
nanziario e psicologico. Inoltre, le
donne, che rappresentano il 70%
dei pazienti, sono a maggior rischio
di ritardi del sistema sanitario, il che
indica la necessita di politiche mira-
te al genere.

La mancanza di accesso agli stru-
menti diagnostici & un noto osta-
colo alla diagnosi. D'altra parte, i
test genetici sono molto apprezzati
dagli operatori sanitari e la maggior
parte delle malattie rare - il 70%
delle quali sono genetiche - viene
sottoposta a test genetici.

(fonte, Euractiv.it)

nella tua dichiarazione dei redditi!
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Il 10° Rapporto MonitoRare di Uniamo
Ancora molte ombre

Presentato a luglio scorso a Roma,
di fronte a numerosi rappresentanti
delle Istituzioni nazionali ed euro-
pee, della comunita scientifica e del-
le Associazioni, il “X Rapporto Moni-
toRare” della Federazione Uniamo
sulla condizione delle persone con
malattia rara in Italia, un documen-
to che offre una visione globale del
sistema malattie rare, partendo dal
punto di vista del paziente.

“Nel Rapporto — ha spiegato Annali-
sa Scopinaro, presidente di UNIAMO
- sono evidenziate luci e ombre del
nostro sistema: attivita che vengono

svolte a isorisorse, altre che hanno
fondi dedicati ma con un utilizzo
frammentato, personale dedica-
to con eta media sempre piu alta
e senza ricambio generazionale. A
questo si aggiunge la necessita per
il sistema salute di fare i conti con il
DM 77/2022, che non ha al momen-
to integrazioni percepibili con le reti
gia esistenti (malattie rare, oncologi-
che, trapianti, ecc.). In Italia abbiamo
buone leggi ma siamo lenti nella
loro realizzazione. La spinta politi-
ca c'e, le approvazioni all'unanimita
dei provvedimenti che ci riguardano

— LEBUONE NOTIZIE

Nella decima edizione del Rapporto
“Monitorare” si confermano innanzi-
tutto alcuni punti di forza del siste-
ma delle malattie rare in Italia.

Disponibilita di trattamenti: nel
2022 sono state erogate 11,4 milio-
ni di dosi di farmaci orfani, 3 miniin
piu dell'anno precedente, con una
crescita del numero di farmaci per
le malattie rare compresi nell’elen-
co della Legge n. 648/1996 dai 31
del 2018 ai 57 del 2023 (erano ap-
pena 13 nel 2012). Negli ultimi anni
€ aumentato il numero di farmaci
orfani disponibili nel nostro Paese.
Diminuisce ancora, pero, il numero
di malati rari che hanno usufruito
del fondo AlFA istituito dalla Legge
326/2003 (alimentato dal 5% del-
la spesa annuale sostenuta dalle
aziende farmaceutiche per atti-
vita di promozione, ndr): appena
149 persone nel 2023 rispetto alle
1.361 nel 2020. Quante alle terapie
avanzate, 8 delle 18 Advanced The-
rapy Medicinal Product (ATMP) ap-

provate da Ema, I’Agenzia europea
del farmaco (dato aggiornato ad
agosto 2023, ndr), sono attualmen-
te rimborsate in Italia, 9 ATMP sono
in corso di valutazione e 4 non han-
no ottenuto la rimborsabilita.

Eccellenza europea per lo scre-
ening neonatale esteso: con 49
patologie screenate il programma
di Sne ¢ attivo a fine 2023 a pieno
regime in tutte le Regioni/Provin-
ce Autonome e si pud considerare
raggiunta 'omogeneizzazione del-
le malattie metaboliche ereditarie
inserite nei pannelli di screening
a livello regionale ai sensi della
Legge 167/2016. Piu della meta
delle Regioni/PPAA, inoltre, han-
no ampliato, spesso nell'ambito
di progetti sperimentali, il panel
di malattie considerate anche ad
alcune altre patologie. Nota do-
lente il mancato ampliamento del
panel, sancito dagli emendamenti
alla 167/2016 approvati nel 2020,
che sono ancora al passo dietro

_ LECATTIVE NOTIZIE

L'altra faccia della medaglia e rap-
presentata dalle criticita che per-
sistono, come i tempi lunghi di at-
tuazione dei provvedimenti relativi
alle leggi e disposizioni riguardanti
le persone con malattia rara. Per-
mangono, inoltre, ancora anche
rilevanti disomogeneita territoriali
nell’accesso ai servizi sanitari, socio-
sanitari e sociali. A questi aspetti si
aggiunge anche un altro elemento
di preoccupazione legato all'im-
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patto economico delle ATMP, per le
persone con patologie rare e ultra-
rare, significa l'accesso a cure che
hanno dato prova di enorme van-
taggio clinico.

SNE: Esistono disparita di tratta-
mento tra bambini: a seconda del
luogo in cui nascono, possono ac-
cedere o no allo screening neonata-
le per alcune patologie non inserite
nel pannello ufficiale. Il panel in-
fatti, si ricorda nel Rapporto, non &

sono un chiaro segnale di concor-
danza anche nell'ambito di pensieri
molto diversi, ma manca poi la con-
cretizzazione nella realta quotidia-
na. La nostra esortazione & ‘rimboc-
chiamoci le maniche’. Cerchiamo,
ognuno di noi, di fare la nostra parte
in maniera sinergica e coordinata.
Prendiamo spunto dai tanti obiettivi
del piano, scegliamone uno, faccia-
molo nostro, stringiamo accordi e
procediamo con la sua realizzazione,
creando collegamenti fra istituzioni
pubbliche, rappresentanti di asso-
ciazioni e industrie private”.

l'approvazione del Nomenclatore
tariffario.

Registri: aumenta la copertura dei
registri regionali delle malattie rare
che sale a 0,83% (0,87% nei minori
di 18 anni). Nella prima edizione del
Rapporto MonitoRare nel 2015 era
lo 0,30%.

Sperimentazioni cliniche e ricer-
ca: Stabile, dopo il leggero aumen-
to fatto registrare nell'anno 2021, il
peso degli studi clinici autorizzati
sulle malattie rare sul totale delle
sperimentazioni cliniche (30,6%).
Sono stati 187 nel 2023, in calo ri-
spetto al biennio precedente (260
nel 2021 e 230 nel 2022). Le terapie
avanzate (ATMP) risultano piu dif-
fuse nelle sperimentazioni cliniche
sulle malattie rare (9,8%) rispetto
alla media complessiva (5,3%). Cre-
sce, in valore assoluto, il numero
di progetti di ricerca sulle malattie
rare con la presenza di gruppi di ri-
cerca italiani - che passano dai 900
del 2018 ai 1.131 del 2023 - ma, in

ancora stato aggiornato, rendendo
di fatto ancora «inefficace» la Legge
di Bilancio 2019 (n. 145/2018, art.1
comma 544), che aveva previsto
I'allargamento dello screening neo-
natale alle malattie neuromuscolari
di origine genetica, alle immunode-
ficienze congenite severe e a malat-
tie da accumulo lisosomiale.

Le Regioni: Ad oggi, tutte le Regio-
ni/PPAA, con una sola eccezione,
hanno provveduto a recepire con

UNIAMO

Federazione Italiana Malattie Rare

MonitoRare

Decimo Rapporto sulla condizione
delle persone con malattia rara in Italia

termini percentuali, il dato confer-
ma il trend decrescente dei cinque
anni precedenti.

Piani regionali: Da registrare posi-
tivamente anche il fatto che, a fine
2023, sono 17 le Regioni/PPAA che
hanno inserito il tema delle malattie
rare nell'ambito degli strumenti ge-
nerali di programmazione sanitaria
(vigenti o in via di approvazione nel
2023) o che hanno definito un Piano
Regionale Malattie Rare.

PNRR: Limplementazione del Piano
Nazionale di Ripresa e Resilienza ha
portato all'avvio della riforma fina-
lizzata alla riorganizzazione della
rete degli Istituti di Ricovero e Cura a
Carattere Scientifico (IRCCS), ma ha
anche promosso il potenziamento
delle attivita di ricerca sulle malat-
tie rare attraverso la realizzazione di
due bandi diricerca su base compe-
titiva che hanno portato al finanzia-
mento di 126 progetti (74 sulle ma-
lattie rare e 52 sui tumori rari) con un
contributo di 100 milioni di euro.

proprio atto formale il “Piano Na-
zionale Malattie Rare 2023 - 2026" e
il documento per il “Riordino della
rete nazionale delle malattie rare”.
Sono, pero, solo 16 le Regioni che
hanno gia provveduto all'indivi-
duazione di centro di coordinamen-
to regionale, centri di riferimento e
centri di eccellenza per le malattie
rare in accordo ai contenuti del do-
cumento di riordino della rete na-
zionale malattia rare.

nella tua dichiarazione dei redditi!
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PNNR: Sono ad oggi appena 6 (su
16, in quanto dal riparto sono esclu-
se le Regioni a Statuto Speciale e le
Province Autonome con la sola ec-
cezione della Sicilia) le Regioni che
hanno gia provveduto ad impegna-
re con atto formale le risorse asse-
gnate per I'anno 2023 per l'attua-
zione del “Piano nazionale malattie
rare 2023-2026" e del documento
“Riordino della rete nazionale delle
malattie rare”.

Leggi inapplicate: Tra le note do-
lenti, '@ la mancata approvazione

di gran parte dei provvedimenti at-
tuativi della Legge n. 175/2021, dal
sostegno alla ricerca sulle malattie
rare e allo sviluppo dei farmaci or-
fani, fino al fondo di solidarieta per
il sostegno del lavoro di cura e assi-
stenza delle persone con malattia
rara. E, se I'approvazione a maggio
2023 del Piano Nazionale delle Ma-
lattie Rare 2023-2026 & un importan-
te traguardo da lungo atteso dalla
comunita delle persone con malattia
rara, sembra pero ancora ai nastri di
partenza a distanza di un anno.

Veneto: identificato neonato
con patologia extra pannello

Dal primo gennaio 2024 la Regio-
ne Veneto ha introdotto nel pan-
nello di screening neonatale la

SCID - immunodeficienza severa
combinata.

Sei mesi dopo, a giugno, a Pado-
va e stato individuato il primo
caso in un neonato. Grazie a una
donazione del padre, il bambino
e stato salvato tramite un tra-
pianto di cellule ematopoietiche
staminali.

"Persone con malattia rara e Ricerca"
Il tema della Giornata delle Malattie Rare 2025

Call to action di Uniamo per il 29
febbraio prossimo, Giornata Mon-
diale delle Malattie rare. Uniamo,
in qualita di Coordinatore nazio-
nale della Giornata, chiamata alla
partecipazione per tutto il mese
di febbraio Universita e Scuole,
Istituti di Ricerca, Reti ospedaliere,
Associazioni di pazienti, Enti del

Terzo Settore, Aziende pubbliche
e private, singoli individui (ricer-
catori, docenti, pazienti, caregi-
ver ecc.). Obiettivo promuovere
eventi di varia natura (convegni,
manifestazioni sportive, culturali
e ricreative, incontri con speciali-
sti, stand informativi, dirette social
ecc.) che accendano i riflettori sulle

malattie rare e il ruolo della ricerca,
avvicinando il pubblico pil vasto
possibile alle sfide e alle difficolta
quotidiane, alle aspirazioni e alle
richieste delle persone che convi-
vono con una malattia rara e dei
loro familiari.

Sul sito uniamo.org saranno pub-
blicate le linee guida per l'organiz-

RAREDISEASEDAY.ORG

zazione degli eventi RDD 2025 e
sara possibile candidare la propria
iniziativa.

Malattie rare

e intelligenza artificiale,
Le nuove opportunita

“Lintelligenza artificiale puo rap-
presentare gia oggi una leva im-
portante per le malattie rare. Tra i
principali ambiti applicativi ci sono:
scoperta di target farmacologici
importanti (come il riconoscimento
precoce di alterazioni genomiche)
e il successivo sviluppo industria-
le; collocazione per il trattamento
delle malattie rare di farmaci gia
utilizzati con efficacia in altre pato-
logie; migliore elaborazione quali/
quantitativa delle informazioni
provenienti dalla sperimentazione
clinica; corretto profiling di ciascun
paziente affetto; personalizzazione
dei trattamenti”. Cosi Tiziana Cor-
setti, Coordinatore ASC SIFO Ma-
lattie Rare e Direttore Uoc Farmacia
Ospedale Pediatrico Bambino Gesu
di Roma, al XLV Congresso Naziona-
le SIFO 2024.

“Per i malati rari - ha spiegato Cor-
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setti — storicamente e laddove pos-
sibile, la strategia di trattamento
farmacologico era basata sul som-
ministrare al paziente il prodotto
del gene difettivo o mancante del
tutto. Attualmente, anche visti i nu-
merosi successi avuti di remissione,
la strategia si basa sull'utilizzo della
cosiddetta terapia genica, ovvero
somministrando al paziente diretta-
mente il gene non funzionante”.

SCREENING NEONATALE ESTESO
Dall'On. Malavasi

un nuovo sollecito
all’aggiornamento

“Vorremmo sapere dal Ministro
Schillaci lo stato di avanzamento
del Decreto di aggiornamento del-
la lista delle patologie da ricercare
attraverso lo screening neonatale
esteso (SNE) e se, in ragione dell'ec-
cezionale ritardo che si e determi-
nato, non ritenga opportuno inter-
venire per ridurre i divari regionali
e garantire il diritto alla salute cosi
come sancito dalla Costituzione.
Stiamo aspettando dal 2021". Con
queste parole I'On. llenia Malavasi,
deputata del PD della commissio-
ne Affari Sociali, ha annunciato nel
settembre scorso un’interrogazio-
ne parlamentare rivolta al Ministro
della Salute Orazio Schillaci.

“Il Ministero, in risposta alle nostre
precedenti interrogazioni e alle
richieste dei rappresentanti delle
Associazioni di pazienti, ha conti-

nuamente assicurato I'imminente
aggiornamento dell'elenco delle
patologie da sottoporre a scree-
ning neonatale esteso, ma ad oggi
non risulta emanato alcun atto
di indirizzo in merito. E del tutto
evidente come l'assenza di un ag-
giornamento valido su tutto il ter-
ritorio nazionale ha spinto diverse
Regioni a iniziative autonome, ma
permangono disparita significa-
tive e intollerabili, sia regionali,
sia tra ospedali della medesima
regione. Il Ministro ha il dovere di
mettere un punto: si aggiorni final-
mente la lista delle patologie da
ricercare attraverso lo screening
neonatale esteso. Basta promesse:
aspettiamo i fatti. Questa inerzia
ingiustificata ha leso e lede ogni
giorno il diritto dei bambini alla
salute”

nella tua dichiarazione dei redditi!
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Il ruolo della genetica nello screening

Pession, Presidente SIMMESN: “Inserire i test di sequenziamento
genomico massivo come second-tier test per la conferma della diagnosi”

Le scienze omiche stanno aprendo
strade prima non percorribili, o acces-
sibili a fatica e in tempi lunghi. Le nuo-
ve tecnologie, che oggi consentono
di analizzare dati in quantita elevate,
stanno avendo un impatto notevole
in molti ambiti della medicina, tra cui
quelli della genetica e della diagnosi
precoce. Andrea Pession, Presidente
SIMMESN - Societa Italiana per lo Stu-
dio delle Malattie Metaboliche Ere-
ditarie e lo Screening Neonatale, ha
fatto una panoramica della situazione
relativa alle applicazioni di tecniche
allo screening neonatale esteso in oc-

casione del suo intervento durante il
convegno “Prevenzione e diagnosi ai
tempi della genomica. Il nuovo ruolo
del genetista nelle malattie rare e ge-
netiche’, organizzato da OMaR con il
patrocinio di SIGU - Societa Italiana di
Genetica Umana.

“Il tema & quello del ruolo della gene-
tica, in particolare del sequenziamento
genomico, nei programmi di scree-
ning neonatale - ha esordito Pession
- Come possiamo integrare questi ap-
procci metodologici senza diventarne
vittime? Perché in fondo la spettro-
metria di massa tandem ci ha ‘impo-

sto’ anche le diagnosi di malattie ‘non
malattie; di condizioni scarsamente
rilevabili o di patologie per cui I'Health
Technology Assessment, in molti Paesi,
ha dimostrato la non cost effectiveness
di questo approccio”.

“Noi - continua - abbiamo le idee abba-
stanza chiare sul fatto che un pannello
di sequenziamento, ma anche un se-
quenziamento dellesoma o del geno-
ma trovino la loro applicazione nello
screening neonatale, sostanzialmente a
due livelli: come test di screening vero e
proprio, cioé come test di primo livello
per patologie che non hanno marcatori

Nuovi Lea e genetica medica
SIGU: "Si impediscono diagnosi tempestive a danno dei pazienti"

Le nuove norme consentono di usare
laboratori non specializzati, limitano
I'analisi solo ad alcuni geni e patologie,
eliminano i test per le coppie a rischio
ereditario, obbligano inutiimente gli
assistiti a lunghi viaggi per sottoporsi
ad analisi.

La genetica medica italiana rischia di
essere messa nell'angolo dal nuovo
tariffario e nomenclatore dei LEA se-
condo i genetisti della Societa Italiana
di Genetica Umana (SIGU), che hanno
scritto una lettera alla Commissione
Affari Sociali del Senato per cercare di
correggere regole che potrebbero ave-
re conseguenze gravi per i pazienti, per
nuovi sviluppi della genetica umana e
per il SSN stesso.

“Con le norme che stanno per esse-
re messe in atto - afferma Paolo Ga-
sparini, presidente SIGU - non solo si
danneggiano i pazienti ma si rischia
di svuotare di senso i progressi della

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

scere la loro storia e la loro esperienza
nell'ambito delle Malattie Metaboliche
Ereditarie che potrebbe essere di esempio
o di aiuto ad altre famiglie o persone. Ci
scusiamo sin d'ora per le eventuali inesat-
tezze contenute in questa pubblicazione.
Saremo lieti di riprendere I'argomento e
pubblicare le eventuali modifiche o cor-
rezioni nella prossima pubblicazione. Rin-
graziamo vivamente i Medici che hanno
dato il loro supporto, determinante per
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genetica medica. Oggi, grazie a tec-
nologie di laboratorio avanzate e co-
noscenze sempre piu vaste, mediante
I'analisi dei geni umani possiamo dia-
gnosticare con relativa facilita malat-
tie rare e scoprirne di nuove, aiutare le
coppie a rischio di trasmissione eredi-
taria, sorvegliare le patologie cance-
rose e altro ancora. Ma tutto questo
diventa molto difficile se entrano in
vigore certe norme e divieti. Cito le
‘novita’ potenzialmente piu deleterie:
si limita la possibilita di prescrivere
analisi diagnostiche per malattie ge-
netiche specifiche solo ai casi in cui
e stata sospettata o diagnosticata
una delle 1000 patologie elencate. E
le altre che abbiamo scoperto dopo
e che scopriamo via via? Non solo,
altre criticita riguardano la possibilita
di analisi solo di alcuni geni (non tutti)
e l'estrazione e la conservazione dei
campioni biologici diagnostici che e

poter dare una corretta informazione

nell’ambito della prevenzione, diagnosi

e trattamento delle Malattie Metaboli-
che Ereditarie.
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obbligatoria per 10 anni, nonostante
non venga riconosciuto nei LEA alcun
costo, che ovviamente esiste. E inol-
tre sparito l'obbligo di rivolgersi per
analisi genetiche a laboratori di alta
specializzazione. Non ci vuole molto
a capire che tutto questo allunga i
tempi di diagnosi, rischia di favorirne
di errate, complica la vita dei pazienti,
aumenta i costi di assistenza, anziché
diminuirli. E non €& tutto: sono stati
esclusi dai Lea il Test Genetico Preim-
pianto (PGT) e il Test Prenatale Non
Invasivo (NIPT), fondamentali per le
coppie che rischiano di trasmettere
ai figli una malattia genetica. Infine, le
tariffe essendo frutto di un confronto
di dieci anni fa sono assolutamente
inadeguate a una valutazione accura-
ta come deve essere”.

La SIGU ha dunque inviato alla Com-
missione Affari Sociali del Senato una
dettagliata analisi dei problemi conse-
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convenzionali o per malattie rare, o ultra
rare, per cui non c'é alternativa alla dia-
gnosi genetica. Ma quello che & piu im-
portante e che i test di sequenziamento
genomico massivo parallelo possono
essere inseriti come second-tier test,
cioé come test di secondo livello utili
per la conferma della diagnosi” “Dob-
biamo rivedere tutti questi dati insieme
ai genetisti per continuare con lo spirito
di squadra, cioé facendo comunita in
rete e lavorando su un piano di integra-
zione di tutte le tecnologie possibili, fa-
cendo diloro un tesoro e non facendoci
guidare da esse”.

guenti al nuovo nomenclatore LEA, cor-

redata da una serie di richieste puntuali:

« inserire nel nomenclatore LEA le
prestazioni di sequenziamento mas-
sivo eseguite in trio (paziente e geni-
tori). Per ottimizzare i costi e i tempi
di refertazione e per poter prescrive-
re analisi genetiche a tutti i pazienti
affetti o sospettati di essere affetti da
malattie genetiche contemplate nel
database europeo;

- ripristinare la sigla R per le prestazio-
ni di genetica medica, per garantire
I'adempimento dei test in strutture
autorizzate e competenti;

« reintrodurre le prestazioni di estra-
zione e conservazione degli acidi
nucleici;

« adeguare le tariffe delle visite gene-
tiche alla reale tempistica di svolgi-
mento della prestazione;

« includere nel nomenclatore LEA i so-
pra citati test NIPT e il PGT.

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

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

nella tua dichiarazione dei redditi!
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Diagnosi in soli 5 giorni
con il Next Generation Sequencing
Test sostenibili per il Sistema Sanitario Nazionale

Offrire diagnosi ultrarapide per indi-
viduare le patologie rare neonatali
e iniziare immediatamente con cure
mirate salva vita. Se n'e parlato al 27°
Congresso Nazionale SIGU Societa
Italiana di Genetica Umana, a otto-
bre a Padova, dove e stato presen-
tato NGS (Next Generation Sequen-
cing), tecniche di analisi che hanno la
capacita di sequenziare, in parallelo,
milioni di segmenti di DNA in grado
di dare una diagnosi in cinque giorni
al 70% dei neonati venuti al mondo
con problemi che non permettono
di vivere autonomamente: quelli che
hanno geni difettosi. Il che si tradu-
ce in una presa in carico efficace che
pud, nella maggior parte dei casi,
fare la differenza. Da qui l'invito a raf-
forzare l'offerta dello screening ge-
nomico neonatale da parte del SIGU.
Nelle terapie intensive neonatali e
pediatriche degli ospedali italiani il

70% dei piccoli ricoverati e affetto
da una malattia genetica che nella
grande maggioranza dei casi é diffi-
cile da individuare. Fino a pochi anni
la diagnosi avveniva empiricamente,
basandosi su segni e sintomi, spesso
ci volevano mesi e non sempre era
possibile. Oggi, grazie alle tecniche
di NGS che hanno la capacita di se-
quenziare, in parallelo, milioni di
segmenti di DNA, € possibile arrivare
a una diagnosi di malattia genetica
(spesso rara) nel giro di cinque gior-
ni. Sono tecniche che si sono evolute
molto di recente e in fretta e sono
pil precise in quanto sequenziano
non solo l'esoma (parte codificante
del genoma) ma anche il genoma
(cioé il patrimonio genetico dell'indi-
viduo). Ed e sufficiente effettuare un
prelievo di sangue del neonato e dei
genitori.

“Questo permette di arrivare a indi-

viduare subito una malattia genetica
nel 50-60% dei bambini esamina-
ti - ha spiegato la dottoressa Maria
lascone, direttore del laboratorio di
Genetica Medica dell’Asst Giovanni
XXIIl di Bergamo, che ha presentato
al Congresso SIGU di Padova uno
studio in avvio su questo argomen-
to. Coinvolti anche I'Ospedale pedia-
trico Bambino Gesu di Roma con il
professor Antonio Novelli e il Burlo
Garofolo di Trieste, in un progetto
comune per valutare bene i costi, le
modalita di gestione, i percorsi per
rendere questo servizio omogeneo
su tutto il territorio nazionale.

L'NGS viene gia applicata all'Ospe-
dale Papa Giovanni XXIIl di Bergamo
dalla dottoressa lacone, ed é sosteni-
bile dal Sistema Sanitario Nazionale:
un‘analisi genetica di questo tipo co-
sta circa 6000 euro (analisi del geno-
ma non solo del bambino ma anche

Malattie rare e test genetici NGS
Pronto il decreto per il fondo dedicato
di un milione di euro

A settembre 2024 é stato licenziato
lo schema di decreto dal ministro
della Salute di concerto con il mini-
stro delleconomia e delle finanze,
che individua criteri e modalita di
ripartizione del fondo NGS (next- ge-
neretion-sequencing) stanziato nel
dicembre 2023: un milione di euro
dedicati al potenziamento dei test
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per la profilazione genomica delle
malattie rare. Il documento dovra
passare al vaglio della prima Confe-
renza Stato Regioni utile. Un'ottima
notizia, dal momento che il sequen-
ziamento dell'esoma e del genoma
non é attualmente coperto dai livelli
essenziali di assistenza.

L'esclusione dai nuovi LEA di queste
due prestazioni, necessarie in pre-
senza di patologie rare e complesse,
specie pediatriche, compromette
significativamente la possibilita di
fornire risposte diagnostiche chia-
re e tempestive e, di conseguenza,
una corretta presa in carico clinico-
assistenziale dei piccoli pazienti. In
alcune Regioni sono a carico del bi-
lancio regionale (extra LEA), in altre
e prevista la compartecipazione di
spesa (mediante specifico ticket dal
costo differenziato), in altre ancora i
pazienti sono costrette di sostenere

per intero il costo, piu di 2.000 euro.
Il rischio, dunque, € che senza la pos-
sibilita di usufruire in regime di esen-
zione ai test di NGS molti pazienti
rimangano senza diagnosi anche se
affetti da patologie gravi e debili-
tanti, che potenzialmente possono
essere ereditarie e che potrebbero
dunque interessare future gravidan-
ze dei genitori, fratelli o sorelle gia
nati, o altri parenti che possono es-
serne affetti o portatori. Rischio che
il fondo dovrebbe sventare.

Chi puo accedervi

La prescrizione di un test NGS (eso-
ma) & indicata nei pazienti con:

1- malattia rara caratterizzata da ele-
vata eterogeneita genetica (i.e. deci-
ne o centinaia di geni potenzialmen-
te causativi) per cui sostanzialmente
non esistono tecnologie alternative
di diagnosi genetica cosi accurate,

&
v

dei genitori). Ma non & molto in rap-
porto ai benefici che puo dare: dal
punto di vista umano e sociale ma
anche da quello economico, se si tie-
ne conto del costo giornaliero di un
letto in terapia intensiva: circa 1700
euro al giorno per gli adulti, qualcosa
di piu per i bambini. “La nostra espe-
rienza come centro ci ha permesso
di effettuare questi test in piu di 200
neonati - puntualizza - confermando
la sostenibilita per il SSN".

rapide ed economicamente conve-
nienti;

2- sospetto di malattia rara in casi in
cui i dati clinici, strumentali e labo-
ratoristici non conducono né a una
diagnosi gestalitica né ad alcun altro
tipo d'inquadramento specifico;

3- "casi irrisolti", ovvero tutti qui casi
in cui le analisi genetiche condotte
(citogenetica, citogenomica, pannel-
li ecc.) sul materiale biologico del pa-
ziente non hanno portato ad alcuna
diagnosi.

La prescrizione del test NGS dovra
essere effettuata dallo nel contesto
di una valutazione multidisciplinare
in cui sia presente un genetista me-
dico o nell'ambito di un PDTA. Lana-
lisi deve essere sempre preceduta e
seguita da una consulenza genetica
fatta con lo specialista in genetica
medica.

| laboratori di genetica medica che
potranno eseguire i test NGS saran-
no identificati con atti deliberativi
regionali tra le Strutture di genetica
medica caratterizzate da comprovata
esperienza nelle analisi genomiche,
dotate di infrastrutture e competen-
ze, comprese quelle bioinformatiche.

nella tua dichiarazione dei redditi!
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Malattie rare e accesso alla Procreazione Assistita
40 associazioni chiedono l'attivazione della PGT Unit del Veneto

La diagnosi preimpianto, inizial-
mente non consentita dalla Legge
n. 40/2004, & un diritto previsto
dalla legge dopo due Sentenze del-
la Corte Costituzionale (n. 96/2015
e n. 229/2015) che I'hanno intro-
dotta e regolamentata. Prevede l'i-
stituzione presso I'lstituto Superio-
re di Sanita del “Registro Nazionale
delle strutture autorizzate all’'ap-
plicazione delle tecniche di Pro-
creazione Medicalmente Assistita,
degli embrioni formati, e dei nati
a seqguito dell’'applicazione delle
tecniche medesime” e specifica che
é possibile effettuare gli interventi
di procreazione assistita solo nelle
strutture pubbliche o private inse-
rite nel Registro.

Le coppie portatrici o affette da
malattie rare genetiche hanno
dunque diritto a accedere alle tec-
niche di PMA con diagnosi preim-
pianto, per evitare aborti terapeu-
tici e provare a mettere al mondo
un figlio libero da patologie gravi

e disabilitanti. Purtroppo in Italia
Centri pubblici attivi si contano
sulle dita di una mano e hanno li-
ste di attesa infinite. | Centri privati
che effettuano la diagnosi geneti-
ca preimpianto (PGT) hanno costi
molto elevati, totalmente a carico
delle coppie: almeno 10.000 euro
a singolo ciclo, cui vanno a som-
marsi i costi“standard” per la PMA,
di circa 5.000 euro. C'¢ perd una
speranza: I'apertura di un nuovo
Laboratorio pubblico (HUB di Ge-
netica molecolare) a Padova, la
prima PGT Unit italiana, che rice-
vera e processera i campioni biop-
tici provenienti da tutti i centri
pubblici italiani di PMA (almeno
uno per Regione) erogando a ca-
rico del SSN il servizio di diagnosi
preimpianto in maniera capillare
sul territorio nazionale.

Il Centro di Padova, pero, pur gia
finanziato da Regione Veneto e da
fondi PNRR, ad oggi non & ancora
attivo e per questo 40 associazioni

di pazienti, di rilievo nazionale, si
sono appellati alla Regione chie-
dendo di sbloccare la situazione.

La storia

Nel 2020 la Regione Veneto ha de-
liberato lo stanziamento di fondi
ad hoc all’/Azienda Ospedale Uni-
versita (AOU) di Padova per crea-
re un nuovo laboratorio comple-
tamente attrezzato con le ultime
tecnologie nel campo della PGT
e un Centro integrato in grado di
coniugare nella stessa struttura,
completamente a carico del Siste-
ma Sanitario Nazionale (SSN), che
preveda sia un Centro PMA di I
livello per eseguire i cicli di PMA
e le biopsie degli embrioni sia un
Laboratorio di genetica molecola-
re per effettuare la PGT sugli em-
brioni.

Nel 2021 la Regione ha stanziato
1.240.000 euro per eseguire i lavo-
ri di ristrutturazione e I'acquisto di
arredi e attrezzature di laboratorio.

Inoltre, grazie ad un finanziamento
ministeriale su fondi PNRR, si sono
poste le basi per creare nella strut-
tura della PGT Unit di Padova il co-
ordinamento della Rete Italiana dei
Centri pubblici della PGT (insieme
ad un‘altra PGT Unit gemella a Na-
poli), per permettere alle coppie di
non spostarsi dalla regione di resi-
denza e di effettuare tutta la proce-
dura in sede, evitando disagevoli
viaggi della speranza con direttrice
sud-nord.

A gennaio 2024 si sono conclusi
i lavori di realizzazione della PGT
Unit, ma ad oggi - denunciano le
associazioni - non é stato ancora
possibile avviare Iattivita ufficiale
perché il laboratorio & presidiato
da un medico genetista e tre biolo-
gi borsisti PNRR formati in biologia
molecolare, che non possono pero
espletare alcuna procedura dia-
gnostica e mancano ancora i fondi
necessari per garantire la presenza
del personale di laboratorio.

Farmaci: dialogo tra Associazioni e AIFA

per ipotizzare le regole della partecipazione della comunita dei pazienti al processo regolatorio

Nel mondo del farmaco sta avvenen-
do un grande cambiamento cultura-
le. | pazienti, infatti, stanno lavorando
perché vorrebbero acquisire un nuo-
vo ruolo: da persone che attendono
decisioni che avranno ripercussioni
importanti sul percorso terapeutico
a soggetti da coinvolgere nel pro-
cesso regolatorio che porta all'ap-
provazione e messa in commercio
di una nuova terapia. Un tassello
fondamentale in questo processo,
gia avviato in Europa, é stato messo
anche in Italia attraverso il progetto
“InPags - | pazienti protagonisti del-
le decisioni terapeutiche” [PAGs &
I'acronimo inglese di associazioni di
pazienti, N.d.R], coordinato da Rare-
lab che, per un anno, ha lavorato sul
tema con I'InPagsNetwork, ossia un
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AGENZIA ITALIANA DEL FARMACD
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gruppo di 54 Associazioni e Organiz-
zazioni di pazienti. Lesito di questo
confronto ha trovato la disponibilita
di AIFA - Agenzia Italiana del Farma-
co ed é stato presentato il 30 ottobre
scorso mattina a Roma in un incon-
tro organizzato all'lstituto Enciclope-
dia Italiana Treccani.

“E stato coinvolto un ampio gruppo
di Associazioni di pazienti (52), pro-
venienti dal mondo raro, cronico e
oncologico, adulto e pediatrico, e di
Organizzazioni (2) che sono entrate
a far parte di un Tavolo di Discussio-
ne, I'InPagsNetwork - ha spiegato
Francesco Macchia, Managing Di-
rector Rarelab -. AIFA in questi mesi
si & resa disponibile a incontrare le
Associazioni di pazienti dimostrando
da subito di voler attuare nel nostro
Paese questo cambio di paradigma
che rende il paziente partecipe delle
scelte e che gia altrove in Europa ha
trovato terreno fertile”.

Sempre pil negli ultimi anni, effetti-

vamente, le Associazioni di pazienti
hanno assunto una funzione centra-
le presso gli Enti regolatori, all'inter-
no di EMA - Agenzia Europea per i
Medicinali, ma anche nelle procedu-
re adottate dalle Autorita regolatorie
dei singoli Stati membri. Anche Ai-
smme segue molto da vicino questo
argomento partecipando alle riunio-
ni di discussione e esprimendo punti
di vista dei malati rari e metabolici in
particolare.

Il principale risultato ottenuto attra-
verso il progetto e stato la discus-
sione di cinque dei possibili punti
da sviluppare per definire criteri e
modalita attraverso i quali le Asso-
ciazioni potranno portare il proprio
contributo e punto di vista. AIFA ¢ a
conoscenza dellimportanza di coin-
volgere i pazienti, attraverso le loro
rappresentanze, nei percorsi deci-
sionali dell’Agenzia e per questo gia
nel “Regolamento Recante Norme
sull'Organizzazione e il Funziona-

mento della Commissione Scientifica
ed Economica del Farmaco’, adotta-
to da aprile 2024, é stata prevista la
convocazione in audizione di Asso-
ciazioni di pazienti per ampliare il
quadro conoscitivo nell'ambito dei
processi decisionali. Tuttavia la par-
tecipazione, in particolare alle deci-
sioni della CSE, deve necessariamen-
te avvenire secondo criteri e regole
chiare e condivise.

I cinque punti sulla base dei quali svi-

luppare una proficua partecipazione

sono:

1) Una definizione condivisa di “As-
sociazioni di Pazienti e di Cittadi-
ni” che permetta di identificare, in
maniera chiara e sistematica, gli
stakeholders adeguati nel portare
ad AIFA un parere di tipo tecnico.
Vi sono, ad oggi, diverse formule
e diversi tentativi di fare delle “li-
ste’, che dovranno essere valutati
per arrivare a un'individuazione di

continua a pagina 8 >

nella tua dichiarazione dei redditi!
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Simmesn: a ottobre a Montesilvano
il 14° Congresso Nazionale
Alice Dianin, dietista nel centro di Verona eletta Vice presidente

Oltre 350 partecipanti e 122 ab-
stract illustrati nella 14° edizione del
Congresso Nazionale della Simme-
sn, la societa italiana per lo studio
delle Malattie Metaboliche Eredi-
tarie e Screening Neonatale che si
é svolto ad ottobre in Abruzzo. Un
congresso che si & concluso con l'e-
lezione di un nuovo Consiglio Diret-
tivo, che sara in carica per il triennio
2025-2027, nel quale entra come
Vicepresidente Alice Dianin, del
Centro Regionale per lo screening,
la diagnosi e la terapia delle Malat-
tie Metaboliche Ereditarie dell’AOUI
diVerona, con cui Aismme collabora
da diversi anni.

“Ottimi i riscontri da parte dei par-
tecipanti rispetto ai temi esposti
quest’anno, - ha commentato il Pre-
sidente Andrea Pession - segnati da
ricadute sociali e messaggi piu in-
cisivi, anche di attualita, rispetto ai
contenuti prettamente tecnici che
hanno caratterizzato le precedenti
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edizioni. Questo ritrovo di SIMMESN
si sta rivelando un appuntamento
decisivo per diffondere conoscenza
e cultura attorno al tema delle ma-
lattie rare”.

“Tre gli argomenti al centro dei la-
vori: l'allargamento degli screening
neonatali, le nuove malattie emer-
genti di interesse neurologico e il
tema dei bambini migranti e delle
patologie legate alle dinamiche
multietniche, a dimostrazione del-
la “ricaduta piu ‘sociale’ di alcuni
aspetti trattati al congresso — ha
detto ancora Pession - a partire dai
minorenni stranieri e dalle ma-
lattie che incontrano, con tutta la
complessita legata all'interazione
culturale e alla comunicazione con
questi piccoli pazienti e con le loro
famiglie, tra terapie dietetiche e
adesione a determinate misure di
prevenzione”.

L'allargamento del
pannello di screening,
non piu a pioggia
"Probabilmente I'ltalia & il Paese che
fa pili screening al mondo e questo
ci fa essere soddisfatti ed orgogliosi
- ha detto Pession -. Ma, proprio per
la nostra presenza sul territorio e
per il nostro monitoraggio continuo
sappiamo che spesso 'screeniamo’
anche malattie di scarso interes-
se. Occorre una regolamentazione

< segue da pagina7
requisiti minimi e indispensabili
per essere incluse in questa defi-
nizione;

2) La rappresentanza, che deve
essere stabilita anche tenendo
presente che per le malattie rare
non puo essere considerato cri-
terio determinante il numero di
iscritti e che &, quindi, opportuno
trovare delle modalita che possa-
no agevolare la partecipazione di
tutte le associazioni, ad esempio
incentivando la creazione di ma-
croaree per patologia;

3) La competenza, che va intesa

Dona il tuo 5 per mille ad Aismme. Indica il Codice Fiscale
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come esperienza specifica e pos-
sibilita di contribuire su questioni
dettagliate relative alla patologia,
alla significativita di determinati
outcome in termini di qualita di
vita e quindi di conoscenza del
vissuto dei pazienti;

La capacita di interrogare i pa-
zienti associati su specifiche
questioni;

La gestione del conflitto di inte-
ressi, necessaria affinché il pro-
cesso di interlocuzione avvenga
in trasparenza attraverso una
dichiarazione qualificata di inte-
ressi aggiornata annualmente.

Societa ltaliana per lo studio
delle Malattie Metaboliche Ereditarie
e lo Screening Neonatale

molto pili chiara, che sappia mette-
re in ordine le priorita a livello di ter-
ritorio nazionale e di ambiti regio-
nali. Lobiettivo € quello di mettere
a disposizione competenze, orga-
nizzazioni e fondi per gli screening
davvero strategici e necessari. Ci
serve una visione mirata per entrare
in una fase di screening non piu 'a
pioggia), ma strategica".

"In Italia la situazione degli scree-
ning neonatali per le malattie me-
taboliche ereditarie rischia di essere
paradossale, proprio per la sua dif-
fusione. Mi spiego: oggi sono state
approvate terapie geniche efficaci,
come nel caso della Sma (Atrofia
Muscolare Spinale) e di altre patolo-
gie, e quindi abbiamo assolutamen-
te bisogno di screenarle e di proce-
dere celermente. Si tratta infatti di
patologie che dispongono di una
terapia che, se precocemente ap-
plicata, da risultati miracolosi. Rite-

SIMMESN

niamo che sia necessario ricordare
ai decisori centrali e regionali della
sanita, che se mancano risorse per
intervenire laddove una terapia &
possibile, occorre modificare la stra-
tegia complessiva. Non possiamo
'fare lo screening di tutto, soprat-
tutto quando ci troviamo di fronte
a patologie poco importanti o non
rilevanti. Suggeriamo quindi la defi-
nizione di una strategia nazionale e
I'avvio di un vero coordinamento tra
regioni a livello di centri screening,
che purtroppo sappiamo essere
spesso poco disposti a scambiarsi
buone pratiche fra loro. Abbiamo
lanciato un appello in questo sen-
so nel corso del nostro Congresso:
non dobbiamo aspettare che sia la
politica ad intervenire, siamo noi a
dover fare proposte. Con I'obiettivo
di rendere tutto il sistema pil equo,
efficiente ed efficace nell'ambito
della prevenzione primaria".

Il nuovo Consiglio Direttivo

(2025-2027)

Diego Martinelli - Ospedale
Pediatrico Bambino Gesu IRCCS,
Roma.

Vincenza Gragnaniello - Azienda
Ospedale-Universita di Padova.

Amelia Morrone - Ospedale Pe-
diatrico Meyer IRCCS, Firenze.

Claudia Rossi - Universita degli
Studi “G. d’Annunzio” di Chieti-
Pescara, Chieti.

Andrea Pession - (Presidente
confermato) durante il Congresso
2024) Alma Mater — Universita di
Bologna.

Albina Tummolo (Confermata
segretaria  nazionale)Ospedale
Pediatrico Giovanni XXIII, Bari

Alice Dianin (Vice presidente)
Azienda Ospedaliera Universitaria
Integrata di Verona

nella tua dichiarazione dei redditi!
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Dal Congresso Simmesn

Fenilchetonuria,
serve una dieta mirata
gia tre mesi prima
della gravidanza

Per le donne con fenilchetonuria &
fondamentale pianificare almeno tre
mesi prima la gravidanza, in modo
da poter adottare una dieta che non
metta a rischio il feto. Lo ha spiegato
la dottoressa Iris Scala, specialista del
dipartimento di Pediatria dell’Azien-
da ospedaliero-universitaria Federi-
co Il di Napoli.

“Una dieta povera di proteine ed in-
tegrata con amminoacidi e micronu-
trienti - evidenzia la specialista - & il
caposaldo della terapia. La gravidan-
za delle donne affette da fenilcheto-
nuria & un momento molto delicato.
Infatti, livelli di fenilalanina superiori
al target consigliato durante la gravi-
danza risultano tossici per il feto, che
pud sviluppare ritardo dello sviluppo
psicomotorio, microcefalia e malfor-
mazioni congenite”.

Occorre che le donne con fenilche-
tonuria programmino la gravidanza
con largo anticipo, almeno tre mesi
prima, per “poter rimodulare la dieta
e raggiungere un ottimale controllo
metabolico gia dal concepimento”.
Inoltre, durante tutto il corso della
gravidanza “i livelli di fenilalanina
plasmatica devono essere stretta-
mente monitorati con controlli bi-
settimanali ed eventuali variazioni
dell'apporto proteico nella dieta
tempestivamente instaurate. E an-
che molto importante gestire even-
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tuali problematiche legate alla gra-
vidanza quali l'iperemesi gravidica
in quanto anche il digiuno va evitato
perché e pericoloso per il controllo
metabolico” e dunque per il feto.

La corretta presa in carico della
donna con fenilchetonuria che pro-
gramma una gravidanza richiede “un
lavoro di equipe multidisciplinare
che deve coinvolgere il ginecologo,
il medico esperto di malattie meta-
boliche, il dietista-nutrizionista e lo
psicologo, dove necessario”
Restando in questo campo, offre un
altro contributo al Congresso Juri Zu-
vadelli, dietista dell'equipe Malattie
Metaboliche Congenite della Clinica
pediatrica dell'ospedale San Paolo
dell’'Universita di Milano. “Grazie al
programma di screening nazionale
e alle terapie attualmente disponi-
bili, stiamo assistendo a un aumento
dell'eta media delle nostre pazien-
ti - ha puntualizzato -. Sempre pil
spesso ci troviamo e ci troveremo a
gestire questo momento speciale,
ma estremamente delicato, sia per la
madre che per il bambino”. La gravi-
danza “é caratterizzata da modifica-
zioni ormonali che possono alterare
I'equilibrio metabolico; in questo pe-
riodo, 'apporto dietetico deve esse-
re frequentemente rivisto e sempre
personalizzato. Ogni fase della gravi-
danza presenta caratteristiche meta-
boliche diverse. A volte, la gravidan-
za puod persino attenuare i sintomi
di alcune patologie metaboliche
congenite, portando a un migliora-
mento dei marcatori di compenso; in
altri casi, pero, puo diventare un vero
e proprio fattore scatenante, metten-
do a rischio la salute sia della madre
che del bambino”. Se oggi quindi la
letteratura disponibile in quest’am-
bito per molte malattie metaboliche
ereditarie e limitata, comunque “i
risultati attuali sono incoraggianti. E
questa sessione ha acceso i riflettori
su un tema che sara sempre piu cen-
trale negli anni a venire".

(da Agenzia DIRE www.dire.it)

Le malattie genetiche
non sono incurabili,
il caso Sma e clamoroso

Per decenni si € ritenuto che le malat-
tie genetiche fossero malattie rare, che
colpissero solo i bambini e che fossero
incurabili. “Questi falsi miti sono stati
smentiti recentemente da una serie di
evidenze scientifiche - segnala il pro-
fessor Liborio Stuppia, ordinario di ge-
netica medica e rettore dell’'Universita
di Chieti-Pescara - . Molte malattie ge-
netiche sono oggi curabili, e tra esse il
caso piu clamoroso € quello dell’Atro-
fia Muscolo Spinale (Sma): nelle forme
piu gravi portava a morte i bambini af-
fetti nei primi mesi di vita, mentre oggi
€ curabile in modo definitivo, se dia-
gnosticata in tempo” attraverso analisi
genetiche di screening neonatale.

Dobbiamo quindi entrare in una
nuova fase anche culturale? “Asso-
lutamente si, in quanto il concetto

di medicina di precisione - riprende
Stuppia - passa per la diagnosi mole-
colare della malattia che permetta di
identificare la mutazione genica alla
base della sintomatologie e di utilizza-
re strategie terapeutiche basate sull’i-
dentificazione di un target molecolare
di efficacia della terapia”. Diventa pro-
babile, in questo quadro, “che il futuro
si basi su analisi di screening sempre
piu allargate che permettano di iden-
tificare con largo anticipo la presenza
di mutazioni responsabili di patologie
che potrebbero manifestarsi anche
diversi anni dopo la loro individua-
zione e quindi prevenirle in tempo,
con enormi risparmi anche dal punto
di vista della sostenibilita del sistema
sanitario nazionale”

(da Agenzia DIRE www.dire.it)

Alimenti speciali a basso
contenuto proteico

Necessarie indicazioni piu precise sugli ingredienti

Un recente studio pubblicato su
JIM - Journal of Innate Metabolism
ha analizzato la composizione degli
alimenti speciali a basso contenuto
proteico (SLPF) in Italia e li ha con-
frontati con alimenti regolari (RF)
simili. Sono stati incrociati i dati del
Registro nazionale degli alimenti
per scopi medici speciali (FSMP) in
Italia con quelli forniti dalle aziende,
considerando 177 alimenti speciali a
basso contenuto proteico (SLPF) di-
stribuiti da 10 aziende e confrontati
con 100 alimenti regolari (RF) delle
stesse categorie di prodotti.

Gli SLPF forniscono una parte impor-
tante del fabbisogno energetico nel-
la dieta dei pazienti con ereditarieta
malattie metaboliche, quindi, emerge
dallo studio, il miglioramento della
qualita dellintera dieta & legato alle
loro caratteristiche ed & essenziale
avere accesso alla loro composizio-
ne dettagliata. Inoltre, le linee guida
emanate dalle Istituzioni dovrebbe-
ro contenere indicazioni piu precise

sulla tipologia degli ingredienti utiliz-
zati, limiti massimi di alcuni nutrienti
(come zuccheri semplici e grassi satu-
ri) e limitazioni di ingredienti che pos-
sono avere implicazioni negative sulla
salute. In questo modo si potrebbe
proporre ai pazienti la migliore quali-
ta alimentare possibile, non limitando
I'attenzione solo ai compensi meta-
bolici ma anche a caratteristiche die-
tetiche che contribuiscono a favorire
il mantenimento della buona salute in
eta adulta, come limitare I'apporto di
grassi saturi e zuccheri semplici, non
eccedere nell'apporto energetico e
fornire un adeguato apporto di fibre
di buona qualita nutrizionale.

Lo studio & stato gestito in parallelo
dalla Fondazione IRCCS Ca’ Gran-
da Ospedale Maggiore Policlinico
di Milano, dalla UOSD Diabetologia
dellAST Fermo, dall’'Unita di Dietetica
dell'Ospedale Universitario Pediatrico
Meyer IRCCS di Firenze e dal Dipar-
timento di Pediatria dell'Ospedale
“Santo Spirito” di Pescara.

nella tua dichiarazione dei redditi!
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Terapie avanzate: 60 nuovi trattamenti genici
e cellulari entro il 2030
In un convegno il punto su sostenibilita e modelli organizzativi

Le terapie avanzate, come le terapie
geniche e cellulari, offrono nuove
opportunita di cura e guarigione
per malattie gravi un tempo ingua-
ribili. 1l loro costo, pero, puod essere
molto elevato, per cui si pone un
problema di sostenibilita economi-
ca per il Servizio sanitario nazionale.
Ma come garantire equita e parita
di trattamento a tutti i pazienti che
hanno bisogno di questi trattamen-
ti innovativi? Se ne é discusso nel
corso di un convegno, «Le Terapie
Avanzate: dalla sostenibilita ai mo-
delli organizzativi sul territorio»,
organizzato nel maggio scorso da
Istituto superiore di sanita e Asso-
biotec - Associazione nazionale di
Federchimica per lo sviluppo delle
biotecnologie.

Cosa sono

le terapie avanzate

Le terapie avanzate, denominate
ATMP (Advanced Therapy Medici-
nal Products), sono costituite da
cellule o tessuti, eventualmente
ingegnerizzati, o da acidi nucleici.
Comprendono le terapie cellulari,
geniche, lingegneria dei tessuti,
i prodotti combinati. Sono prota-
goniste di una rivoluzione epocale
poiché per la prima volta nella sto-
ria della medicina é stato possibile

mettere a punto farmaci a base di

materiale biologico, personalizzati

e che aspirano a guarire il pazien-

te con un'unica somministrazione.

Intervenendo direttamente sulle

cause della malattia, infatti, offrono

nuove prospettive di guarigione per
patologie che sino a ora non aveva-
no soluzioni terapeutiche.

Le loro caratteristiche principali sono:

« trasformano in maniera significa-
tiva la storia clinica dei pazienti
colpiti da malattie che non hanno
alternativa terapeutica, e sono in
grado di ristabilire, correggere o
modificare funzioni fisiologiche
compromesse, anche con la cor-
rezione di mutazioni acquisite su
base genetica e I'aggiunta di copie
di geni funzionanti;

+ sono sviluppate per avere un be-
neficio clinico rilevante per malat-
tie gravi e disabilitanti spesso con
esiti infausti, malattie rare e con
scarse o nulle opzioni terapeuti-
che disponibili;

+ sono somministrate in un unico
trattamento (one-shot), a diffe-
renza dei farmaci e dei protocolli
tradizionali, che prevedono cure
ripetute e regolari;

+ hanno costi d'investimento eleva-
ti, poiché si tratta di terapie per-
sonalizzate ad alta complessita

anche produttiva, ma che presen-
tano notevoli benefici futuri in ter-
mini clinici, terapeutici, sociali ed
economici per i sistemi sanitari e la
salute dei pazienti;

« sono terapie somministrate solo
in centri qualificati e specializzati e
nascono da piattaforme estrema-
mente innovative e complesse.

In Europa sono state approvate 25

terapie avanzate, 18 delle quali at-

tualmente in commercio. Di queste

18 terapie, I'ltalia ha concesso la rim-

borsabilita a otto.

Ruolo chiave dell’ltalia

Secondo un recente Rapporto di Al-
liance Regenerative Medicines sono
pit di 1.990 i trials nel mondo, di cui
112 gia in fase 3 (99 portati avanti
dall'industria bio-farmaceutica, 13
da accademia, governi o altre istitu-
zioni). In Europa sono 360 gli studi
clinici con una cinquantina nella
fase pre-autorizzativa. Lltalia ha
sempre avuto nella ricerca e svilup-
po delle terapie avanzate un ruolo
chiave: tra le prime terapie avanzate
approvate da Ema, I'Agenzia euro-
pea del farmaco, ben quattro sono
frutto della ricerca italiana. E oggi
I'impegno prosegue con importanti
investimenti economici e 23 studi
clinici in corso nel 2022 in aree me-

Deficit di Lipasi Acida Lisosomiale (LAL-D),
una malattia ultrarara severa
Aismme:“Fondamentale la diagnosi”

Il deficit di Lipasi Acida Lisosomiale
(LAL-D) & una malattia metabolica
genetica ultra rara, cronica e pro-
gressiva: sono 19 i pazienti cono-
sciuti in ltalia, 258 nel mondo.

Viene causato da mutazioni geneti-
che che provocano una marcata dimi-
nuzione o perdita di attivita dell'en-
zima della Lipasi Acida Lisosomiale
(LAL), responsabile della degradazio-
ne delle particelle lipidiche. Questo
comporta l'accumulo costante di
materiale grasso nel fegato, nelle pa-
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reti dei vasi sanguigni e in altri tessuti,
causando potenzialmente un danno
progressivo e multiorgano, con con-
seguenza su fegato ma anche milza,
cuore e organi gastrointestinali. Nella
forma pil grave porta a decesso pre-
maturo: I'89% dei neonati affetti da
LAL-D decede entro un anno.

Le manifestazioni epatiche sono
i sintomi clinici pilt comuni e pre-
valenti e la diagnosi errata o tar-
diva é frequente tra le persone
affette, con conseguente aumento

del rischio di complicanze gravi e
imprevedibili. E possibile diagno-
sticare il deficit di LAL tramite un
esame del sangue che valuta I'atti-
vita enzimatica, ma & necessario il
sospetto diagnostico.

“Aismme si & presa in carico i pazienti
di questa patologia genetica meta-
bolica - spiega Manuela Vaccarotto,
Vicepresidente - per la quale esiste
una terapia che pero e accessibile e
rimborsabile dal sistema sanitario na-
zionale solo per neonati. Per bambini,

diche con bisogni clinici insoddi-
sfatti come malattie rare, patologie
neurodegenerative, tumori.

60 nuove terapie
geniche e cellulari
entroil 2030

“Si stima che entro il 2030 potreb-
bero essere lanciate fino a 60 nuove
terapie geniche e cellulari a livello
globale, che potrebbero riguarda-
re complessivamente 350 mila pa-
zienti — ha spiegato il presidente
di Assobiotec Fabrizio Greco - Con
riferimento agli impatti economici
in Italia, recenti analisi riportano per
I'anno 2023 una spesa compresa tra i
132 e 264 milioni di euro, fino ad arri-
vare ad una spesa a carico dei sistemi
sanitari nazionali tra 905 e 1.810 mi-
lioni di euro per il 2027". Da qui la ne-
cessita, secondo Greco, di “un tavolo
di confronto permanente tra tutti gli
attori del Sistema Salute per costru-
ire un nuovo modello organizzativo
capace di garantire equita di accesso
e cura. L'anno scorso é stato istituito
presso il ministero della Salute un ta-
volo tecnico sulle terapie avanzate:
I'auspicio & che siano avviati presto i
lavori» conclude il presidente di As-
sobiotec.

(Dall‘articolo di Maria Giovanna Faiella
corriere.it)

adolescenti e adulti 'accesso al mo-
mento & precluso. Ma quello su cui
bisognera lavorare & anche la diagno-
si, dal momento che i sintomi si pos-
sono facilmente scambiare per una
semplice ipercolesterolemia. Medici
di famiglia, pediatri e specialisti de-
vono essere messi nelle condizioni di
poter riconoscere la malattia in tempi
stretti, per evitare la compromissione
degli organi”.

Invitiamo le famiglie dei piccoli pa-
zienti e ai pazienti adulti a contattare
Aismme per avere tutte le informa-
zioni sullo stato dei lavori e per par-
tecipare attivamente alla sensibiliz-
zazione per far conoscere la patolo-
gia e creare cosi la Community per
questa rara patologia metabolica.

nella tua dichiarazione dei redditi!
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XLH, transizione dall'eta pediatrica all'eta adulta
Occorre un piano individuale, supporto e un approccio coordinato e completo

Lipofosfatemia legata all’X (XLH), una
patologia genetica che puod portare a
gravi deformita e rachitismo, cambia
con il passare del tempo e per questo
deve essere garantita una continuita
della gestione del paziente capace di
affrontare le esigenze specifiche delle
diverse eta. “La transizione dall'assi-
stenza pediatrica a quella per adulti &
un processo cruciale per questi i pa-
zienti - afferma la Dott.ssa Filomena
Cetani, endocrinologa presso Azien-
da Ospedaliero-Universitaria Pisana
-. E importante che venga pensato
un piano di transizione individuale,
che il paziente e la sua famiglia siano
coinvolti attivamente nel processo
decisionale, e che ci sia comunicazio-
ne e collaborazione efficaci tra i team
di assistenza pediatrica e per adulti
Con un trattamento e un monitorag-
gio adeguati, la maggior parte delle
persone con XLH puo vivere una vita
sana e produttiva”

Con il sopraggiungere dell'adole-
scenza, i giovani pazienti e le loro fa-
miglie devono affrontare molti cam-
biamenti. Dal punto di vista sanitario
si passa da un ambiente pediatrico,

piu accogliente e centralizzato, a un
sistema di assistenza piu frammen-
tato. “La carenza di comunicazione e
di condivisione delle informazioni tra
i diversi operatori puo portare ritardi
nella diagnosi di eventuali patologie
concomitanti, nel trattamento e nel
follow-up - continua -. C'¢ anche un
cambiamento importante della ge-
stione della malattia: i pazienti adulti
assumono la responsabilita autono-
ma della somministrazione dei far-
maci, del monitoraggio dei livelli di
fosforo e calcio e della gestione delle
complicanze”. Fondamentale diventa
quindi listruzione e il supporto da
parte degli operatori sanitari in modo
che questa autonomia non influenzi
negativamente l'andamento della
malattia.

Con l'avanzare dell’eta, poi, i pazienti
con XLH possono sperimentare nuo-
ve complicanze legate alla loro ma-
lattia - per esempio problemi renali,
osteoartrite, sintomi muscoloschele-
trici - che richiedono un monitorag-
gio e una gestione attenta da parte
dei medici specializzati nella cura del-
I'XLH negli adulti. “Per superare que-

“Shine a light on XLH"
Aismme ha aderito alla campagna social 2024

Si & attivata anche Aismme nella
promozione di “Shine a Light on
XLH" la campagna social realizzata

Spero che tutti coloro che convivono

ogni giorno con I'XLH possano avere le

stesse chance per il futuro e le stesse

opportunita di tutte le altre persone.

- Sonia, una persona che convive ogni giorno con I'KLH

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

dall'azienda farmaceutica Kyowa
Kirin, che accende i riflettori su
questa patologia che colpisce un

ste sfide, & necessario un approccio
multidisciplinare che coinvolga diver-
se figure sanitarie, quali pediatri, me-
dici di medicina generale, specialisti
quali endocrinologi, reumatologi, in-
ternisti, nefrologi, chirurghi ortopedi-
ci, genetisti, dentisti, neurochirurghi,
radiologi, fisiatri, fisioterapisti, psico-
logi - specifica la Dottoressa Cetani
-Solo un approccio coordinato e com-
pleto pud garantire una transizione
piu fluida e positiva per i pazienti con
XLH dall'eta pediatrica all'eta adulta,
migliorando cosi la loro qualita della
vita e i loro risultati di salute a lungo
termine. Un aiuto in questo senso
puo venire dalla collaborazione con
le associazioni di pazienti”.

Con il passaggio

all’eta adulta cambia
l'obiettivo della terapia
ma non il farmaco

Nei bambini si cerca di promuovere
una crescita e uno sviluppo osseo
normali, di prevenire o correggere
le deformita ossee, di alleviare il do-
lore e migliorare la funzione fisica,
di ottimizzare la densita minerale

nuovo nato ogni 25 mila e conta in
Italia circa 2000 pazienti. Liniziativa
prevede la diffusione online e attra-
verso i soci delle storie di persone
affette e di immagini suggestive.

11 persone con XLH provenienti da
Paesi di tutto il mondo hanno rac-
contato la loro difficile quotidianita
con la malattia e le loro speranze
e hanno mostrato i loro volti sot-
toposti a un‘originale operazione
artistica di make-up digitale rea-
lizzata da un team di professionisti
di fama internazionale: make-up
artist, fotografi e specialisti del
ritocco digitale. Facendo leva sul-
la natura luminosa del fosforo, le
immagini create hanno puntato a
“fare luce” sulle persone e sul ruolo
vitale che questo minerale in molti
dei processi piu importanti dell’or-
ganismo, e che in caso di squilibrio

ossea. Negli adulti, invece, lo scopo
della terapia @ mantenere laforzaela
funzione ossea, prevenire le fratture,
gestire il dolore e la rigidita articolare,
migliorare la qualita della vita. In en-
trambi i casi il farmaco burosumab ha
mostrato la sua efficacia. “Il farmaco
ha permesso di ridurre la deformita
degli arti inferiori e la gravita gene-
rale del rachitismo e ha migliorato la
funzionalita fisica, per esempio nella
capacita di deambulazione - conclu-
de - | risultati sono evidenti non solo
nei bambini ma anche nei pazienti
adulti, come dimostrano gli studi di
Fase Il che mettono in luce un mi-
glioramento in termini di parametri
clinici di dolore, rigidita e funzionalita
fisica, analizzati tramite questionari
autosomministrati ai pazienti”.

(da Omar)

Limpegno
di Aismme
per i pazienti XLH

Aismme, ha messo a disposi-
zione per questi pazienti il suo
Centro aiuto-ascolto (numero
verde 800.910.206). Ha inoltre
esteso il servizio di sostegno
psicologico a distanza, il Pro-
getto Aurora + XLH suppor-
tato incondizionatamente da
Kyowa Kirin, anche alle fami-
glie dei pazienti pediatrici,
adolescenti ed adulti affetti da
XLH in tutta Italia.

Infine, dal 2017 fa parte dell’Al-
leanza Internazionale XLH che
riunisce le associazioni di pa-
zienti in tutto il mondo.

che colpisce duramente le persone
affette da XLH.

Immagini e video sono esposti nel
sito shinealightonxlh.com

nella tua dichiarazione dei redditi!
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XLH: La diagnosi passa anche
attraverso la visita del dentista

Rossella Santoro: “Denti con smalto sottile e
polpa voluminosa sono campanelli d'allarme”.

Nelle forme di rachitismo ipofosfa-
temico sono frequenti le anomalie
dello smalto e le deformita della
polpa sottostante, che contiene vasi
sanguigni e nervi e la manifestazio-
ne dentale pil evidente & costituita
dall'insorgenza di ascessi spontanei.
“Denti con smalto sottile e polpa vo-
luminosa sono segnali d'allarme della
possibile presenza di ipofosfatemia
legata all'’X e dovrebbero suggerire
al dentista che esegue la radiografia
di riferire il paziente ad un centro di
riferimento per la patologia - spiega
Rossella Santoro, Professore Aggre-
gato di Odontoiatra Infantile all’'Uni-
versita della Campania Luigi Vanvitelli
di Napoli - Ricordo che per malattie
rare come la XLH la prima criticita &

=
'h.if-_ ‘

rappresentata proprio dal ritardo dia-
gnostico o, in molti casi, dalla com-
pleta assenza di diagnosi”.
“Lipofosfatemia legata all'’X provoca
una scarsa mineralizzazione a livello
dello smalto e della dentina, che ap-
paiono assottigliati e con una struttu-
ra irregolare Si creano cosi delle fes-
surazioni attraverso le quali i batteri
del cavo orale riescono ad attraver-
sare con facilita lo smalto, arrivando
alla dentina e raggiungendo infine
la polpa dentaria, la quale si presenta
piuttosto voluminosa”

Nei bambini l'infezione della polpa de-
termina ascessi e fistole gengivali, ma
con l'aumento dell'eta si osservano an-
che problemi di altro genere. “Nell'a-
dulto e interessato anche il cemento

che, attraverso il legamento parodon-
tale, connette il dente all'osso alveo-
lare - precisa - Questo presenta una
struttura irregolare e piu assottigliata,
generando nel paziente disturbi paro-
dontali che richiedono l'intervento di
diversi specialisti, dal parodontologo
al protesista”

Purtroppo, manca una solida interfac-
cia tra gli odontoiatri sul territorio che
visitano i pazienti e gli specialisti nei
centri di riferimento, che conoscono
nel dettaglio le problematiche speci-
fiche della malattia: bisogna puntare
sulla formazione dei medici e sullin-
formazione alle famiglie dei malati,
affinché coloro che soffrono di questi
disturbi possano raggiungere quanto
prima gli esperti e usufruire di una pre-
sa in carico a 360 gradi.

Limportanza

della prevenzione

In passato, i pazienti con XLH sottopo-
sti alla terapia convenzionale di sup-
plementazione combinata di fosfati e
vitamina D, pur andando incontro a
notevoli difficolta a causa degli effet-
ti collaterali del trattamento, hanno
evidenziato un certo giovamento dal
punto di vista odontoiatrico. “Oggi,
i nuovi farmaci a disposizione per la

Al 9° Forum Sistema Salute
focus sul PDTA per I’XLH

Nella sezione dedicata al PDTA del-
I'XLH tenutosi durante il 9° Forum
Sistema Salute alla Leopolda di
Firenze sono emersi alcuni spunti
importanti per quanto riguarda
gli aspetti logistici e clinici che
dovrebbero essere contenuti nel
PDTA. In particolare, sono stati sol-
levati aspetti nella gestione dei pa-
zienti, sia bambini che adulti:
1) l'assistenza multidisciplinare;
2) la possibilita di garantire la tera-
pia con burosumab sia duran-

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

te la fase di transizione, come
continuita terapeutica, che nel
paziente adulto, in assenza di
pseudofratture;

3) l'omogeneita dei PDTA-XLH in
ambito nazionale. E stata sug-
gerita la possibilita di avere a
disposizione un PDTA-XLH uni-
co a livello nazionale affinché i
pazienti possano ricevere una
diagnosi ed una terapia il piu
uniforme possibile;

4) la possibilita di supportare eco-

nomicamente le famiglie con
figlio/i affetto/i da XLH per I'ac-
cesso alle cure odontoiatriche e
fisiatriche, attualmente a com-
pleto carico delle famiglie.
Inoltre, a breve dovrebbero essere
pubblicate le nuove linee guida
internazionali sulla gestione dei
pazienti affetti da XLH che rappre-
sentano un aggiornamento delle
precedenti pubblicate nel 2019.
Tali indicazioni potrebbero avere
un risvolto positivo per i pazienti,

13

patologia hanno mostrato una mag-
giore efficacia a livello osseo e sche-
letrico, migliorando notevolmente la
qualita di vita dei pazienti - riprende
Santoro - Tuttavia, gli effetti delle
nuove terapie in relazione alla salu-
te del cavo orale avranno bisogno di
maggiori dati a lungo termine per es-
sere confermati, sia nei bambini che
negli adulti”.

Attualmente, quindi, la prevenzione e
il monitoraggio costante dei pazienti
rimangono fondamentali per la ge-
stione delle problematiche dentali as-
sociate alla XLH. La sigillatura dei sol-
chi e delle fossette dentali, il controllo
dell'alimentazione, riducendo gli zuc-
cheri e i carboidrati, l'igiene dentale
sin da piccoli, 'uso di dentifrici e collu-
tori a base di fluoro controlli fino a 2-3
volte I'anno dallo specialista possono
aiutare a tenere sotto controllo una si-
tuazione potenzialmente dannosa per
il bambino.

Un forte impatto

anche dal punto

di vista economico

“| pazienti con XLH che affrontano
questo genere di problematiche
odontoiatriche sono preoccupati di
perdere presto i loro denti e di dover
far ricorso per tutta la vita a protesi
costose - conclude Santoro -. Pur es-
sendo loro riconosciuto uno specifico
codice di esenzione, non tutte le pre-
stazioni odontoiatriche sono incluse
nei Livelli Essenziali di Assistenza (LEA)
e molte persone sono costrette a pa-
garsi gli interventi”.

(da Omar)

soprattutto per quando riguarda
I'accesso al farmaco burosumab.
Tutti i clinici presenti hanno con-
cordato sul fatto che la terapia con
burosumab e fortemente innova-
tiva e trasformativa per la cura dei
pazienti con XLH, sia bambini e
adolescenti che adulti.
Nell'incontro si e anche discusso
della possibilita della diagnosi di
XLH alla nascita, utile soprattutto
per identificare i casi con muta-
zione de novo per la quale, pero, i
tempi non sarebbero ancora matu-
ri a breve termine.

Dr. Giampiero Baroncelli

UO Pediatria-Universitaria Pisana, in
pensione

nella tua dichiarazione dei redditi!



14

Caregiver

G7 delle Disabilita e Inclusione
Le Associazioni: "Bene, ma é solo un primo passo”

Soddisfazione da parte delle asso-
ciazioni Fish (Federazione italiana
per il superamento dell'handicap),
Favo (Federazione Italiana Del-
le Associazioni Di Volontariato In
Oncologia), Forum Europeo della
Disabilita (Edf) e Uniamo (Federa-
zione lItaliana Malattie Rare Onlus)
per i risultati del G7 delle Disabilita
e dell'Inclusione, che si & chiuso il
16 ottobre scorso con il varo della
Carta di Solfagnano (Perugia). Un
documento che rappresenta gli im-
pegni dei Ministri e dei Paesi parte-
cipanti al G7, ispirati dalla Conven-
zione Onu sui diritti delle persone
con disabilita con otto priorita
sulle quali si impegnano ad agire
e a sostenere politiche concrete di
inclusione e di valorizzazione delle
persone.

“Un G7 che ha segnato un impor-
tante passo avanti - ha sottolineato
il presidente Fish, Vincenzo Falabel-
la - in primis con la partecipazione
attiva del movimento associativo.
Dai vari panel &€ emerso che il siste-

ma Italia € molto piu avanti di altri
Paesi del G7. Gli impegni assunti
all'interno della Carta di Solfagna-
no porteranno i Paesi sottoscrittori
a cambiare rotta, ad essere piu con-
creti nelle politiche e ad investire
sempre piu risorse affinché i diritti
siano realmente esigibili. Per non
lasciare indietro nessuno e garan-
tire diritti e pari opportunita. Il ri-
lancio é possibile se fatto insieme,
con convinzione e determinazio-
ne. Solo cosi possiamo rilanciare
le economie dei nostri Paesi. Solo
cosi possiamo scardinare stigmi e
pregiudizi"

"Ringraziamo la ministra Locatelli -
¢ il commento della presidente di
Uniamo, Annalisa Scopinaro - per
aver raggiunto questo importantis-
simo traguardo, impensabile fino a
poco tempo fa e frutto di un gran
lavoro diplomatico. La Carta é sicu-
ramente di forte interesse per tutte
le persone con disabilita, in quanto
€ una prima posizione condivisa su
questo argomento, che dovrebbe

La Disability Card Europea
In distribuzione entro il 2028

LEuropa ha definitivamente uffi-
cializzato I'adozione della Disability
Card europea e del nuovo contras-
segno di parcheggio per le persone
con disabilita, tessere che saranno
riconosciute in tutta I'UE come pro-
va di invalidita dando diritto a ser-
vizi specifici basati su una disabilita
La carta prevede parita di accesso a
condizioni speciali o di trattamen-
to preferenziale per le persone con

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

disabilita durante brevi soggiorni in
tutta I'UE, come tariffe di ingresso
ridotte o nulle, accesso prioritario,
assistenza e posti auto riservati.
Queste disposizioni sono estese ai
cittadini extracomunitari che risie-
dono legalmente nei Paesi dell'UE,
che potranno anche utilizzare que-
ste carte durante i soggiorni a breve
termine in altri Stati membri.

Le direttive entreranno in vigore a
seguito della pubblicazione nella
Gazzetta ufficiale dell’UE. Quindi
gli Stati membri avranno due anni
e mezzo di tempo per adeguare
la loro legislazione nazionale e tre
anni e mezzo per applicare le mi-
sure ed emettere le Card. Questo si-
gnifica che le nuove Disability Card
dovrebbero arrivare nel 2028, ma i
diversi Paesi potrebbero avviare an-
che prima la loro adozione e I'emis-
sione delle tessere.

cominciare a spingere anche i Pae-
si che ad oggi non hanno attivato
politiche specifiche a farlo. Dal pun-
to di vista delle nostre comunita,
specialmente quelle con malattia
rara, ci sono ancora alcuni punti da
implementare, ma confidiamo che
questo sia solo un primo passo. La
parola pil usata in questi tre giorni

& stata ‘insieme’ E stato un grande

momento storico di convergenza; la

nostra speranza é che tutto questo

continui, con i lavori diplomatici e

nei singoli Paesi, garantendo rifor-

me concrete che possano garantire
una miglior qualita di vita a tutte le
persone con disabilita del mondo".

Tra le richieste di Uniamo:

- garantire che tutte le persone
con malattia rara e piu in genera-
le chi ha una disabilita “invisibile”
abbiano accesso a un‘adeguata
valutazione e riconoscimento
della disabilita;

+ riconoscere la necessita di so-
stenere le famiglie delle perso-
ne con disabilita, in particolare

quelle che fungono da assistenti
informali; porre l'accento sulla
salute mentale, tematica ancora
troppo spesso trascurata;

+ riconoscere che alcuni gruppi
di persone con disabilita sono a
maggior rischio di esclusione e
hanno necessita di sostegni spe-
cifici.

La comunita internazionale del-

le persone con disabilita accoglie

"con favore I'adozione della Carta,

il coinvolgimento del movimento

della disabilita durante il processo

di stesura e le iniziative contenu-

te nel documento - ha dichiarato

Yannis Vardakastanis, presidente

del Forum europeo sulla disabilita

(Ef) -. Si tratta di una dichiarazio-

ne ambiziosa e promettente, ma il

suo vero impatto dipendera dal fat-

to che sia seguita da miglioramenti
concreti. Chiediamo ai leader del

G7 di sostenere le loro parole con

azioni e finanziamenti, sia all'inter-

no dei loro confini che sulla scena
internazionale”.

HTA: dal 2025 il nuovo
Regolamento Europeo

Prevista la partecipazione
delle organizzazioni dei pazienti

Facilitare l'accesso dei pazienti a
trattamenti efficaci e sicuri, pro-
muovendo un approccio coordi-
nato e trasparente tra i diversi Stati
membri dell’'Ue, avviare un percorso
di solidarieta trai 27 paesi dell’'Unio-
ne Europea che mira a migliorare la
qualita dei servizi sanitari, ridurre le
disuguaglianze sanitarie e promuo-
vere il benessere generale della po-
polazione. E questo I'obiettivo del
nuovo Regolamento europeo sul-
I'HTA il processo multidisciplinare
per la valutazione delle tecnologie
sanitarie quali farmaci, dispositivi
medici, e app mediche.

Prima che il regolamento fosse
approvato, ogni Paese adottava
il proprio sistema con il risultato

che la valutazione di un vaccino,
farmaco o dispositivo medico po-
teva variare enormemente tra i 27
paesi membri dell'Unione europea.
Ora centralizzazione ed armoniz-
zazione sono i principi del nuovo
quadro giuridico europeo sull’'HTA:
le tecnologie sanitarie verranno va-
lutate sui dati ed evidenze cliniche
a livello centrale.
Inoltre, la valutazione clinica con-
giunta si concentra esclusivamen-
te sul valore clinico relativo di una
nuova tecnologia sanitaria rispetto
a uno o piu comparatori appropria-
ti o allo standard di cura. Questo
approccio mirato garantisce che le
decisioni siano basate su evidenze
continua a pagina 15 >

nella tua dichiarazione dei redditi!
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Caregiver: presentata la “Carta dei Diritti”
Lavoro e tutele legali, ruolo sociale e tutele previdenziali, supporto psicologico,
formazione e competenze: le quattro tematiche emerse

E stata presentata a fine giugno la
“Carta dei Diritti del Caregiver”, do-
cumento che porta all'attenzione
delle istituzioni i bisogni comuni a
tutti i caregiver e realizzata da 19
Associazioni nel corso del Caregiver
SumMeet 2024. Un invito al dialogo
rivolto alle istituzioni, per sensibi-
lizzare i referenti politici sulla cen-
tralita della figura del caregiver e
garantire l'avvio di un percorso di
regolamentazione e riconoscimen-
to a livello normativo e sociale.

“Il riconoscimento dei caregiver
familiari, in particolare conviventi,
é fondamentale e non puo pil es-
sere rinviato — ha dichiarato il Mi-
nistro per le Disabilita Alessandra
Locatelli in un messaggio inviato al
Caregiver SumMeet -. Il tavolo che

26 giugno 2024

Caregiver

V2 SumnMeet
2024

CARTA DEIDIRITTI
DEL CAREGIVER

< segue da pagina 14

cliniche solide. Ed & importante sot-
tolineare che il Joint Clinical Asses-
sment (JCA) dei prodotti medicinali
non valuta il prezzo o il rapporto
costo-efficacia della tecnologia.
Infine, il processo di valutazione
delle tecnologie sanitarie coinvol-
gera diversi stakeholder e la parte-
cipazione delle organizzazioni di
pazienti ed esperti & indicata come
cruciale per garantire un processo
trasparente ed efficace.

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

abbiamo istituito con il Ministro
Calderone nei mesi scorsi sta lavo-
rando a una proposta che portere-
mo all'attenzione del Parlamento
con l'obiettivo di dare una cornice
normativa al ruolo del caregiver e
un adeguato riconoscimento al ca-
regiver familiare convivente. Serve
sostenere adeguatamente le per-
sone che amano e curano i propri
cari e sono fiduciosa che si possa
arrivare presto a dare una risposta
concreta e attesa da anni dalle fa-
miglie”.

Quattro le aree da cui sono emersi

diverse criticita e richieste comuni a

tutti i caregiver:

- lavoro: Le forme contrattuali at-
tualmente vigenti non sono com-
patibili con il ruolo di caregiver,
per cui & necessaria una revisione
dei Contratti Collettivi Nazionali
che mirino alla sensibilizzazione
ed all'innovazione legislativa e
contrattuale. Il ruolo del caregi-
ver deve essere riconosciuto nei
luoghi di lavoro ed é inoltre ne-
cessario prevedere un supporto
economico integrativo e provve-
dere all'opzione valida e garantita
di smart working.

- salute mentale: |l caregiver ha
bisogno di tempo per il proprio
benessere psicofisico, per questo
motivo dovrebbe poter usufruire
di servizi gratuiti che facciano si
che possa delegare a qualcun‘al-
tro compiti del suo ruolo. Il sup-
porto psicologico e la condivi-
sione delle esperienze con chi

E i farmaci orfani?

Dal 2028 la valutazione
Il Regolamento HTA non interferisce
sulla competenza degli Stati, ma
fornisce un framework, un quadro
di cooperazione, “trasparente e in-
clusivo” E indica come necessaria la
formazione di un Gruppo di coordi-
namento Hta nazionale per regolare
la cooperazione fra i soggetti coin-
volti (clinici, esperti, pazienti) rispet-
to alle azioni indispensabili per la
valutazione.

sta affrontando lo stesso tipo di
situazione sono la chiave per po-
ter ridurre il senso di solitudine
che accompagna costantemente
il caregiver.
- ruolo sociale: Si propone di isti-
tuire un’unica associazione di
caregiver a livello nazionale che
possa mappare i caregiver pre-
senti in Italia attraverso canali
gia esistenti. La figura del care-
giver dovrebbe essere inclusa
nel tavolo di lavoro a supporto di
aspetti come l'impatto economi-
co e finanziario, I'impatto etico e
sociale.
competenze: Al caregiver devo-
no essere fornite e garantite infor-
mazioni base, fondamentali per la
corretta gestione della patologia
del proprio caro in tutti i Centri.
E necessario organizzare incontri
e corsi educazionali programmati
nel tempo tra operatori sanitari
e caregiver per ottimizzare la ge-

Istituito da marzo 2022, questo
Gruppo e responsabile delle valu-
tazioni cliniche congiunte e delle
consultazioni scientifiche; si occupa
dell'identificazione delle tecnologie
sanitarie emergenti e dell'armoniz-
zazione delle procedure e meto-
dologie in tutta I'Unione europea.
Inoltre ha il compito di coinvolgere
e consultare le parti interessate, tra
cui organizzazioni di pazienti e di
consumatori, associazioni di opera-
tori tecnologici, organizzazioni sani-

stione del paziente e delle emer-
genze delle patologie croniche
in contesti scolastici, lavorativi e
sociali.

Secondo i dati ISTAT, in Italia
circa 1'8% della popolazione &
costituito da caregiver familia-
ri, di cui il 75% sono donne tra
i 45 e i 64 anni. Per assolvere
ai compiti di cura, spesso i ca-
regiver sono costretti a ridurre
drasticamente I'attivita lavora-
tiva o anche ad abbandonare
il lavoro. | compiti del caregi-
ver sono numerosi e richiedo-
no competenze diverse, anche
mediche, con una disponi-
bilita continua, inclusi orari
notturni e festivi e l'assistenza
fornita coinvolge non solo la
sfera economica, ma anche
quella fisica e linvestimento
di risorse soprattutto emotive.
Comune a tutti i caregiver &
lo stress psicologico, senso di
incomprensione e isolamento.
Il caregiver svolge questo ruo-
lo a titolo personale, volonta-
rio e non retribuito, ridimen-
sionando la propria attivita
professionale, trascurando la
propria salute, e ritrovando-
si socialmente isolato. Tra le
maggiori preoccupazioni dei
caregiver, il futuro dei loro cari
se nel tempo non potessero
pil occuparsene.

tarie non governative.

Il nuovo Regolamento Europeo en-
trerd in vigore da gennaio 2025, dal
13 gennaio 2028, invece, spettera al
lavoro congiunto dell’'Unione euro-
pea con gli Stati membri la valuta-
zione dei medicinali orfani, quelli
cioé destinati alla diagnosi, alla pre-
venzione e al trattamento delle ma-
lattie rare. Solo dal 13 gennaio 2030
la valutazione di tutti i nuovi farmaci
rientrera nelle mani del Gruppo di
Coordinamento.

nella tua dichiarazione dei redditi!
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Il nuovo Progetto di Aismme Oltre la diagnosi
Sostegno psicologico e attivita per bimbi e famiglie

Al via il nuovo progetto di Aismme
che si propone di dare continuita
fino alla fine del 2025 a quanto gia
offerto ai pazienti pediatrici e adulti
con malattia metabolica ereditaria
e ai loro Familiari e caregiver segui-
ti dal Centro cura di Verona. “Oltre
la diagnosi: supporto e solidarieta
MME’, grazie al cofinanziamento da
parte della Regione Veneto offre
gratuitamente il servizio di soste-
gno psicologico all'interno e fuori
dall'ospedale e attivita con i bimbi
in corsia e alle famiglie sul territorio
grazie all’aiuto di volontari.

“Negli ultimi anni abbiamo rice-
vuto molte richieste da parte dei
clinici e delle persone con malattia
metabolica e i loro familiari di un
sostegno psicologico specifico, un
servizio che all'interno degli ospe-
dali non & sempre disponibile e che
a livello privato risulta molto co-
stoso — spiega Manuela Vaccarotto,
Vicepresidente di Aismme -. Dal
2020 abbiamo quindi iniziato a of-
frirlo gratuitamente all'esterno alla
struttura ospedaliera e fino ad ora

ne hanno usufruito circa 150 pa-
zienti e familiari, che lo hanno mol-
to apprezzato. Con questo nuovo
progetto, vogliamo dare continuita
a questo servizio e prevederlo an-
che all'interno della struttura”.

La presenza dello psicologo allin-
terno dell'ospedale & importante,
sin dal momento della comunica-
zione della diagnosi. La gestione
della crisi emotiva successiva a
una diagnosi inaspettata influen-
zera I'adattamento psicosociale
alla malattia, fondamentale per
la qualita della vita e per la com-
pliance ai trattamenti medici. Ma
lo psicologo offre ascolto, empatia
e supporto per tutta la durata della
vita, evitando che il paziente spro-
fondi nell'angoscia e nella tristezza
durante il percorso ospedaliero,
lavorando per costruire percorsi di
aiuto volti a migliorare il vissuto
emotivo dei genitoriper tutto per-
corso di presa in carico.

La novita di questo progetto sono le
azioni di sostegno psicologico all’e-
sterno della struttura, che Aismme

Al via la 32 edizione del concorso

“Con Ali di Carta. La narrazione che cura”
Linvio degli elaborati entro il 30 marzo 2025

Creare uno spazio narrativo inclusi-
vo i cui protagonisti siano non solo
i piccoli pazienti che frequentano
gli spazi dell'Ospedale della Donna
e del Bambino, ma anche i loro co-
etanei, familiari e amici che hanno
voglia di mettersi in gioco; promuo-
vere la medicina narrativa, perché

7.
Concorso

I'espressione attraverso la scrittura
puod essere terapeutica; aprire lo
spazio fisico e ideale dell’Ospedale
al territorio e alla comunita.

Sono questi gli obiettivi del Concor-
so “Con Ali di Carta. La narrazione
che cura’, aperto ad autori dai tre
ai 18 anni di qualsiasi nazionalita e

Con Alidi Carta

% ™LA NARRAZIONE EHE . CURA

Terza Edizione
Progetto promasso dalla Pediatria C AOUI ¥R

Oltre il buio della notte:
_pescatori di sogni sotto un cielo di stelle,

* ; E{,.: ‘~__.{

*

UNO SPAZIO ESPRESSIVO LIBERO PER-BAMBINE/I
E RAGAZZE/I DAI 3'Al 18 ANNI :
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oltre la diagn

osi

Supporto e Solidarieta

offre sempre gratuitamente. Fonda-
mentali per evitare il senso diabban-
dono quando si esce dall'ospedale e
si torna alla propria vita, vengono
svolte in presenza, nell'ambulatorio
della psicologa, o in videochiamata
e puntano ad aiutare i neo-genitori
ad accettare la malattia del proprio
bambino, e a prendere coscienza e
conoscere meglio la patologia e la
sua gestione quotidiana.

Sempre per non lasciare sole le fami-
glie e i pazienti adulti, nei momenti
di vita, Aismme si avvale del suppor-
to di volontari formati, anch'essi par-
te del mondo dei pazienti metabo-
lici, per proporre diverse attivita. In
particolare, uno diloro accompagna
i bambini nel loro percorso in ospe-
dale, offrendo letture ad alta voce

provenienza, che possono inviare
elaborati scritti (racconti, poesie) e
artistici (disegni, fumetti, graphic
novel).

La partecipazione é gratuita, la sca-
denza é il 30 marzo 2025 e si pos-
sono presentare fino a due opere.

I progetto nasce allinterno
dell’'UOC di Pediatria C dell'Ospe-
dale della Donna e del Bambino di
Verona dalla collaborazione tra pro-
fessionisti della salute, in particolare
la Dr.ssa Milena Brugnara, Medico
Pediatra dell’/AOUI di Verona e la
Dr.ssa Irene Monge, Filosofa della
narrazione e biblioterapista, con la
collaborazione ed il Patrocinio di
Aismme.

"Attraverso la forza trasformativa
della narrazione si vuole costrui-
re un ponte, una connessione tra
I'Ospedale e la Citta, tra le persone

negli ambulatori e nelle sale d'atte-
sa, mentre al di fuori dell'ospedale
una volontaria, paziente adulta ed
educatrice attiva in progetti legati
allo sport, promuove l'attivita fisica,
spesso trascurata ma importante
nella gestione della malattia; un vo-
lontario organizza attivita sportive
e ludiche, come la “Color Run’, coin-
volgendo famiglie e pazienti adulti
per promuovere l'attivita fisica e la
socializzazione e un‘altra volontaria,
madre di una piccola paziente, forni-
sce informazioni su aspetti legati alla
malattia, ai diritti esigibili e alle pro-
cedure burocratiche, organizzando
incontri di gruppo per genitori.

Per informazioni scrivere a
info@aismme.org

che vivono la malattia e quelle che
I'hanno solo letta, vista, compresa
attraverso le parole e i colori di un
loro coetaneo - spiegano i promo-
tori -. Il successo delle precedenti
edizioni ci ha motivato a offrire un
progetto ancora piu ricco: oltre al
concorso sono previsti laboratori sia
in corsia che nelle scuole”.

Una commissione giudicatrice com-
posta da 12 professionisti esaminera
gli elaborati e ne scegliera alcuni per
ciascuna categoria ritenuti piu signi-
ficativi cui verra assegnato un ricono-
scimento. Saranno inoltre assegnate
alcune menzioni speciali. Tutti i par-
tecipanti riceveranno via mail un at-
testato di partecipazione e saranno
invitati all'evento conclusivo che si
terra nel mese di maggio 2025.

Per info:
conalidicarta@aovr.veneto.it

nella tua dichiarazione dei redditi!



Community

17

“Psicologia e Nutrizione,
un approccio multidisciplinare

per le MME"

Il nuovo progetto di Aismme

Migliorare la qualita della presa in
carico dei pazienti con Malattia Me-
tabolica Ereditaria seguiti nel Cen-
tro di Diagnosi e Cura delle MME di
Verona attraverso l'inserimento di
una psicologa ospedaliera e percor-
si di educazione e informazione sul-
le patologie metaboliche e le diete
speciali ad esse correlate.

E questo lobiettivo di “Psicologia e
Nutrizione, un approccio multidisci-
plinare per le Malattie Metaboliche
Ereditarie” il nuovo progetto di Aism-
me, attivo da luglio 2024 fino al 30
giugno 2025, realizzato grazie ai fondi
dell'8 per mille della Chiesa Valdese
e di Aismme, in collaborazione con
il Centro cura di Verona. Un'iniziativa
che si pone in continuita con servizi
analoghi in corso e avviati in passa-
to da Aismme che si propongono di
accompagnare pazienti e famiglie nel
loro complesso percorso di vita.

Il progetto é rivolto a tutti i pazienti,
oltre 300 tra bambini e adulti, e ai
loro familiari, che fanno riferimento
al Centro Cura diVerona. Prevede at-
tivita di sostegno psicologico, di ac-
compagnamento alle dietoterapie e
di educazione alimentare, ma anche
attivita di sensibilizzazione e infor-
mazione sulle Malattie Metaboliche
Ereditarie e sulle diete speciali, con
momenti di Metabolic Cooking.

Il sostegno

psicologico

La psicologa, messa a disposizione

da Aismme, opera all'interno dell'e-

quipe del Centro Cura Regionale e si
occupera:

+ della valutazione clinica per va-
lutare il funzionamento attuale,
identificare le esigenze di tratta-
mento, monitorare il trattamento
nel tempo e accertare la gestione
del rischio;

- di offrire supporto psicologico e di
prevenire ed intercettare eventuali
disagi psichici al loro esordio;

- di organizzare spazi per elaborare
le emozioni complesse legate alla
malattia e i percorsi di cura, come
ad esempio la comunicazione del-
la propria patologia ai piu piccoli;

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

- della mediazione tra paziente, fa-
miglia e personale sanitario;

- di offrire consulenza psicologica
al personale sanitario;

» del dialogo e del collegamento
con i servizi per l'infanzia e I'ado-
lescenza del territorio.

Supporto e
informazione

per le diete speciali
Saranno proposte attivita di accom-
pagnamento e di educazione ali-
mentare, condotte da due dietiste e
una counselor, pensate per aiutare ad
una gestione consapevole della dieta
(scelta dei prodotti, preparazione dei
pasti, ecc.), ma anche per far riscoprire
il piacere di mangiare.

Sono previsti incontri per rispondere
ai dubbi e proporre strumenti per la
gestione della dieta speciale, incon-
tri informativi con il personale delle
mense scolastiche e corsi di cucina
per patologia.

Infine, non mancheranno attivita di
sensibilizzazione e informazione sulle
patologie metaboliche e le diete spe-
ciali, con la produzione di materiali in-
formativi video e opuscoli e momenti
di condivisione come il “Metabolic
Cooking’, giornate dedicate all'incon-
tro tra i pazienti con diete normali o
speciali e altre terapie afferenti al Cen-
tro diVerona, con il coinvolgimento di
familiari, amici e caregivers.

Per informazioni e adesioni info@ai-
smme.org

Al lavoro i delegati regionali

di Aismme

A disposizione di pazienti e famiglie

ora anche in Molise

Continua e si amplia l'attivita di Ai-
smme nelle diverse regioni italiane.
Ai delegati gia al lavoro, si aggiunge
Marialucia Pariselli, che rappresente-
ra Aismme nella regione Molise.

Una risposta alle richieste e alle esi-
genze delle moltissime famiglie e
pazienti di ogni parte d'ltalia, che
spesso non trovano nel loro territo-
rio un'associazione cui rivolgersi per
momenti di confronto, informazioni
o consigli o semplicemente per con-
dividere la propria storia con altre
famiglie.

| Delegati regionali sono persone
selezionate secondo criteri di prepa-
razione, esperienza e competenza,
vengono costantemente affiancati
dai responsabili di Aismme con cui
si coordinano per le loro attivita.

Delegato per la regione
Molise

Marialucia Pariselli
marialuciapariselli0@gmail.com

Delegato per la regione
Abruzzo

Oreste Andalo
orestea62@virgilio.it

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

gt
%

Delegato per la regione
Campania

Giuseppe Buonanno
bgsgiuseppe@gmail.com

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

Delegato per le regioni
Piemonte

Valle 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.

Aismme.

dietiste di Bologna.

aver reso questo evento speciale!

Nella Toffini Academy, i bambini sequiti
dall'Unita di Malattie Metaboliche Ereditarie
dell’AOU Federico Il di Napoli si sono trovati
per preparare pizza e dolci insieme alle loro
famiglie su ricette validate da un gruppo di

Grazie a tutti per la partecipazione e per

Metabolic Chef a Napoli: ancora un grande successo!

Dopo la prima edizione, tenuta lo scorso \
10 giugno, ancora tutti insieme il 7 settem-
bre per un nuovo Metabolic Chef a Napoli
organizzato da Vitaflo con il patrocinio di

nella tua dichiarazione dei redditi!
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Nuovo slancio al progetto Infermiere Case Manager
Attivo fino al 31 maggio 2025 grazie alla Fondazione Just Italia

Grazie al contributo di Fondazione
Just Italia, continua il progetto In-
fermiere Case Manager di Aismme
che vede l'introduzione nel Centro
cura Malattie Metaboliche Eredi-
tarie nell'ospedale Borgo Trento di
Verona della figura dell”Infermiere
Case Manager, un professionista

LInfermiere
Case Manager
[ICV]

dedicato che affianca pazienti e fa-
miglie nel loro percorso di cura e di
vita, una figura di riferimento unica
per il paziente, i familiari e caregiver
e gli operatori sanitari e sociali che
permette di personalizzare il percor-
so e definire un piano individuale
di assistenza cucito su misura sulle
esigenze di pazienti metabolici rari
che molto piu di altri hanno bisogni
di percorsi di welfare e di cura com-
plessi e la necessita di coordinare
una pluralita di fonti di aiuto e di
servizi.

“Il progetto € un unicum in ltalia e
Ci auguriamo possa essere apprez-
zato e condiviso da altri centri di
Cura. E sostenuto da Aismme ed era
stato attivato nel maggio 2023 gra-
zie ad un cofinanziamento da parte
della Regione del Veneto - spiega
Manuela Vaccarotto, Vicepresiden-
te di Aismme -. Abbiamo ricevuto
ringraziamenti e manifestazioni di

Aismme e Helaglobe:
una collaborazione che..

Se Aismme ha come parole chiave
Cura, Assistenza, Ricerca, Diagno-
si, Screening, Sensibilizzazione e
Advocacy, queste non potevano che
incontrarsi con quelle di Helaglobe:
Empatia, Sapere ed Equilibrio.
Lincontro e la collaborazione di Ai-
smme con la realta di Helaglobe ha
inizio nel 2013, grazie al lavoro della
collaboratrice dell’associazione, Ire-
ne Monge.

Nel 2024 si sono svolti percorsi for-
mativi inerenti tematiche significa-
tive relative alle malattie genetiche
rare, in particolare la medicina di ge-
nere e il concetto di “ingaggio” del
paziente e in generale della persona
nel suo percorso di cura.

E in corso il progetto podcast 12
MINUTI incentrato sulla relazione
medico-paziente, ideato da Hela-
globe e messo a punto con il ‘Tavolo
di Insieme Per’. Nasce come percor-
so formativo rivolto tanto al medico
quanto alla persona con patologia, e
conta sul supporto di Societa Scien-
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tifiche - ad oggi AISD, AIOM Giovani
e SIMEU - che oltre a condividere te-
stimonianze si impegneranno nella
diffusione del podcast una volta che
sara pronto. L'obiettivo & educare
all'empatia, intesa come mettersi
nei panni dell’altro, all'ascolto reci-
proco e a metterein luce il non detto
nella relazione medico -paziente. Lo
faremo utilizzando lo schema della
simulazione e con sceneggiatori,
attori e doppiatori professionisti di
Milk Studios. Ricreeremo contesti di
incontro e di scontro nei diversi mo-
menti del percorso di cura e in set-
ting ben definiti su temi trasversali
alle patologie, come ad esempio la
comunicazione di una diagnosi o la
relazione con un paziente esperto.

La tematica del Patient engage-
ment & stata utile nei processi di
coinvolgimento della comunita al-
largata di Aismme. Siamo partiti da
un elemento chiave e caro a tutte le
comunita che hanno a che fare con
le malattie rare, ossia la comunica-

affetto da parte delle famiglie nei
confronti di questa figura, che si &
rivelata davvero importante nell’ac-
cogliere il bambino nel momento
del prelievo o durante il ricovero.
Considerati anche gli ottimi risulta-
ti in termini di miglioramento della
qualita di vita complessiva del pa-
ziente che dell'efficacia del percorso
terapeutico, abbiamo quindi deciso
di rinnovare il progetto, chiedendo
il supporto di Fondazione Just Italia,
che ringraziamo”.

“La nostra Infermiera Case Mana-
ger e a tutti gli effetti un membro
delléquipe di cura, che vive la quo-
tidianita dell'équipe medica e della
famiglia del paziente pediatrico e
dell'adulto - continua -. Possiede
una preparazione specifica e una
grande esperienza. Trattandosi di
patologie ad alta complessita assi-
stenziale, molto spesso il paziente
deve essere incanalato in un per-

. forma

zione della diagnosi, vero e proprio
spartiacque nella narrazione di una
persona. Questo elemento risulta
ancora assai complesso da gestire
nella relazione medico-paziente e
l'ingaggio del paziente ruota attor-
no alla risoluzione diimpasse comu-
nicative come queste, che si tradu-
cono in vere e proprie difficolta di
vita e quotidiane per il paziente e i
suoi familiari. Una cattiva comunica-
zione non inficia solo il rapporto con
I'esperto, ma attiva tutta una serie di
insicurezze e di veri e propri ‘viaggi’
alla ricerca di risposte. Lingaggio in
questo caso é dato dalla formazio-
ne. Da un lato la formazione rivolta
agli operatori sanitari, ma dall’altra
al paziente, per metterlo in grado di
divenire esperto nella ricerca di tutti
gli elementi utili al proprio percorso
di cura e di vita. Creare consapevo-
lezza in ambito medico e terapeuti-
co non é cosa semplice, soprattutto
nel mondo delle malattie rare, cosi
vasto e diversificato. Tuttavia raf-

corso di multidisciplinarita clinica e
I'interazione tra gli operatori risulta
fondamentale secondo la logica del
lavoro d’équipe e della progettazio-
ne assistenziale. L'ICM contribuisce
ad evitare quella presa in carico
frammentata, inefficace e antieco-
nomica, che spesso porta le famiglie
dei piccoli pazienti e i pazienti adulti
a sentirsi rimbalzate fra un servizio
e l'altro”.

Infine, I'Infermiera case manager
mette le famiglie o i pazienti nella
condizione di conoscere e di avere
accesso a tutti i servizi e le risorse
a cui hanno diritto, accompagnan-
dole nella ‘navigazione’ tra servizi
sociali, sanitari, educativi, abitativi
e di collocamento, ma anche quelli
offerti dall’Associazione, favorendo
cosi I'accesso a ogni aiuto possibile.
Tutti allo stesso modo importanti
ai fini dell'inclusione sociale e della
qualita di vita.

forzare le comunita associative e le
collaborazioni & strumento primo e
irrinunciabile nella riuscita e nel rag-
giungimento di primi risultati.
Sembra banale e vecchio tutto
questo? Purtroppo se ne continua a
parlare perché ancora non si é rag-
giunto quell’equilibrio e quella cura
che prenda a cuore gli aspetti piu
intimi ed emotivi nella storia perso-
nale di malattia. La malattia riguar-
da tutti, & responsabilita collettiva,
perché se tocca direttamente la
persona che si ammala, indiretta-
mente coinvolge anche il sistema
famiglia e tutto il macrosistema
comunita e societa. Tutto € inter-
connesso e nessuno puod tirarsi in-
dietro, da un punto di vista etico e
soprattutto politico, da parte delle
istituzioni e delle amministrazioni.
Helaglobe e Aismme lavorano uniti
per migliorare la vita delle persone
tutte, cosi che nessuno possa esse-
re lasciato indietro.

DiIrene Monge

nella tua dichiarazione dei redditi!
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“Ambulatorio dell’/Anima”
Il nuovo progetto nella sede di Aismme

'‘Ambulatorio’ come luogo di ‘arte
medica; ma anche come qualcosa di
‘ambulante; itinerante, che puo rag-
giungere chiunque e che si modifica
seguendo il corso di chi passa, di chi
si ferma e di chi ha voglia di farne
parte. ‘Dell'anima’ perché si rivolge a
essenze, a storie fatte di persone, per-
ché accoglie chiunque voglia sentirsi
meno solo e sentirsi nuova comuni-

ta. Quindi ‘Ambulatorio dell'anima’

come biblioteca, ludoteca e spazio
aggregativo itinerante.

Il fondamento & la presa in carico del-
la persona nel suo intero, anima, cor-
po, mente, cuore e si fonda sull'edu-
cazione e sul servizio, quel senso di
accompagnamento e modellamento
che rispetta i tempi di fioritura delle
singolarita.

I modello e quello dell'offerta di
tutte le forme artistiche che, come
ci insegnano gli antichi greci, sono
curative, senza il bisogno di aggiun-
gerci l'etichetta terapeutiche: mostre
d'arte di artisti emergenti, letture
musicali, serate di poesia e lettura a
voce alta, momenti di animazione
culturale in musei o altre realta. of-
frendo un contenitore per tutti quei
professionisti che utilizzano le arti a
scopo curativo, offrono strumenti, fa-
cilitano la cura individuale, assumen-
do ruolo di attivatori e facilitatori.
Questa idea segue il nuovo approc-
cio promosso dall’'OMS sulla ‘prescri-
zione sociale; un mezzo che consen-
te ai professionisti e ai servizi sanitari
di utilizzare risorse non sanitarie pre-
senti nella comunita per rispondere
ai bisogni dei pazienti, migliorando-
ne la salute e il benessere.

Prove scientifiche dimostrano che
i fattori sociali, come per esempio
I'istruzione, il reddito e le condizio-
ni abitative, influenzano i compor-
tamenti sanitari e hanno un forte
impatto sulla salute. La prescrizione
sociale consente di affrontare i deter-
minanti sociali della salute, riducen-
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do ladomanda di assistenza sanitaria
e i relativi costi. Essa si rivolge in par-
ticolare alle persone che richiedono
un supporto emotivo e sociale su-
periore a quello che pud essere reso
disponibile nell'assistenza sanitaria
di routine: per esempio le persone
con patologie croniche o social-
mente isolate, con disturbi mentali,
o vulnerabili a causa dell'eta o della
condizione economica. Le risorse of-
ferte dalla prescrizione sociale vanno
calibrate in base ai bisogni indivi-
duali e possono essere di vario tipo:
attivita fisica, artistica, occupazionale
o di volontariato, il supporto per l'e-
sercizio dei diritti sociali, al credito o
all'alloggio.

La prescrizione sociale ha grandi
potenzialita anche per la promozio-
ne della salute, in particolare per la
promozione dello sviluppo infantile
precoce e il supporto alla genitoria-
lita. Tutto questo e un approccio piu
olistico alla cura, che promuove una
cura integrata basata sulla comunita
locale.

La prescrizione sociale pud essere
declinata in varie forme e adattata a
diverse comunita locali e contesti di
cura. Nel modello piti comune, i pro-
fessionisti sanitari delle cure primarie
possono indirizzare i destinatari a
“operatori di collegamento” specia-
lizzati, che lavorano con i destinatari
per individuare i bisogni. Il progetto
di Aismme offre un dialogo tra ope-
ratori sanitari e operatori socio-cul-

Oltre 400 pezzi distribuiti nel
Natale 2023 e 350 pezzi nella Pa-
squa 2024: sono questi i nume-
ri del successo di “Un sorriso al
cioccolato” il progetto di Aismme
che prevede la distribuzione di
oggettini in cioccolato aprotei-
co a bambini e adulti affetti da
Malattie Metaboliche Ereditarie.
Un progetto attivo anche per il
Natale 2024 con una novita: sara
possibile richiedere anche il Dol-
ce di Natale con canditi e uvetta
aproteico.

Attenzione, non si possono chie-
dere entrambi i prodotti, altrimen-
ti non si potranno accontentare
tutti.

“Grazie al contributo di sei azien-
de produttrici di alimenti spe-
ciali, Mamo Xi, Vitaflo, Mevalia,
Cambrooke e DMF e Apromé,
che hanno donato i loro pro-
dotti, siamo in grado di esaudire
anche per questo Natale le cen-
tinaia di richieste che ci stanno
gia arrivando - spiega Cristina
Vallotto, Presidente di Aismme,
che coprira, come per le edizioni
precedenti, le spese di consegna

Il progetto &
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- Questo dono permette di rega-
lare, un calendario dell’Avvento,
un animaletto o un Babbo Natale
di cioccolato aproteico. Se la cioc-
colata aproteica in tavolette é fa-
cilmente reperibile, cosi non e per
tutti quei prodotti legati al Natale.
E trovare sotto I'Albero una tavo-
letta di cioccolata, anche se con il
fiocco, non é certo la stessa cosa!”
Alcuni Centri di Cura regalano
questo tipo di prodotti, ma solo
se nel periodo delle Festivita ci
si reca a fare i controlli di routine.
Quindi sono molto poche le fami-
glie che riescono ad ‘accontenta-
re’ i loro bambini. Alcune si fanno
fare gli oggetti da farmacie sul
territorio, ma sono pochissime le
farmacie che lo fanno e il prezzo
€ molto alto. “I bambini metabo-
lici di tutta Italia potranno avere
in regalo prodotti di cioccolato
aproteico — conclude Vallotto -
Una dolce risposta ai piccoli de-
sideri dei bimbi metabolici, nella
consapevolezza che, se non sod-
disfatti, contribuiscono a peggio-
rare la situazione emotiva di iso-
lamento e discriminazione.

turali, con l'obiettivo di promuovere
un nuovo approccio alla cura. Nella
“Casetta Aismme” di si potra quindi
trovare questo nuovo servizio gratu-
ito che vuole costruire un ponte an-
cora piu forte e strutturato tra l'ospe-
dale e il territorio, che offrira diverse
attivita a favore di pazienti e famiglie
che hanno un vissuto strettamente
connesso alla malattia metabolica

“sorrisi al cioccolato” possibile!

Come fare?

Per ricevere il dono natalizio, invia la tua richiesta scrivendo a
info@aismme.org o via Whatsapp al 348.1412857
Per la sola Regione Campania scrivi via Whatsapp al 327.3266432

Attenzione! Si pregano i genitori che ricevono i prodotti di cioccolato
dai Centri cura di non richiederli, in questo modo potremo vedere piu

ereditaria.
Dilrene Monge

Il laboratorio e attivo da novembre 2024 per tutto il 2025

E un servizio gratuito che si svolge nella sede di Aismme in Piazza Frugose 4 a Verona. Offre:

- attivita di promozione alla lettura gia
nei primissimi mesi di vita (pre-libri o
quiet book per genitori e neonati);

« percorsi di accompagnamento alla
genitorialita;

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

- formazione in ambito bibliotera-
peutico o di medicina narrativa;

- informazioni sui servizi attivi sul terri-
torio, aggiornamenti associativi e di-
sbrigo pratiche presso le istituzioni.

« percorsi di gioco terapeutico singoli
o di gruppo; consulenze educative/
psicopedagogiche su richiesta;

- visite guidate tematiche presso le
realta museali della citta di Verona;

Per info e iscrizioni:

Irene Monge
info@filosofiadellanarrazione.it
whatsapp 333 4402261

nella tua dichiarazione dei redditi!

_—
Unh sorriSo al cioCcoLato
attivo anche per Natale 2024

Aismme regala oggettini natalizi di
cioccolata e il Dolce di Natale aproteico



Community

Accendi il tuo Natale solidale
con le deliziose tortine

Sono disponibili i deliziosi regali
solidali di Aismme per le prossime
festivita natalizie, la tortina di ciocco-
lato con gustose nocciole, in una ele-
gante confezione natalizia. Un dono
ideale per la tua famiglia e gli amici e

anche un originale regalo aziendale.
Donando 10 euro per ogni tortina ci
aiuterai a sostenere i progetti a favo-
re dei bambini, adolescenti e adulti
affetti da Malattie Genetiche Meta-
boliche.

Per ordini e info
numero verde 800.910.206
Whatsapp 348 141 28 57
info@aismme.org

APS @

dalsimme

Associazione Italiana Sostegno
Malattie Metaboliche Ereditarie

L'associazione dei malati
e delle loro famiglie

| JCONTATTACI |

info@aismme.org Numero verde: 800.910.206
Tel. 0499900700 Cell. 348 1412857

|  Oseguict |

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:
Banca EticaIBAN IT 58 S 05018 12101 000011218104

Da Malavicina (Mantova)

a Piombino Dese (Padova)

100 km a piedi per sensibilizzare
sulle malattie metaboliche ereditarie

Oltre 100 chilometri percorsi a piedi
in due giorni per una scommessa,
ma, soprattutto, per sensibilizzare
sulle malattie metaboliche eredi-
tarie e sullimportanza dello SNE. E
I'impresa di Fabio Piccoli che dal suo
paese, Malavicina di Roverbella ha
raggiunto Piombino Dese. Un lungo
cammino che lega simboli-
camente il luogo dove vive
con la moglie e due bimbi di
cui una di otto anni affetta
da una patologia metaboli-
ca, e la casa di Cristina Vallot-
to, presidente di Aismme.
Oltre 100 chilometri, percorsi
il 21 e 22 settembre su stra-
de comunali, portando sulle
spalle una piccola cariola di
plastica con le firme di tutti i
ragazzi di Malavicina che col-
laborano con lui negli eventi
a favore di Aismme. “Da di-
versi anni - spiega Piccoli
- organizzo una Color Run
a Malavicina per raccogliere
fondi a sostegno di Aismme.
Nell'edizione 2023 avevo scommes-
so con i moltissimi ragazzi e ragazze
che mi affiancano nella realizzazione
di questi eventi, che coinvolgono
tutto il paese, che avremmo raccolto
non piu di 400 iscrizioni. Ne abbiamo
fatte 600 e cosi ho perso e ho percor-
so a piedi 32 chilometri, spingendo
una cariola piena di foglietti con i
pensieri per Aismme e il suo lavoro
scritti dei partecipanti, da Malavi-
cina alla sede di Aismme a Verona.
Quest'anno la nuova scommessa:
arrivare a 500 partecipanti. Abbiamo
raggiunto 700 iscrizioni e abbiamo
raccolto 15 mila euro! Ho di nuovo
perso e ho dovuto camminare fino a
Piombino Dese: oltre 100 chilometri
in due giorni, per dieci ore al giorno.
Con me quattro amici che mi hanno
seguito in auto”.

Fabio Piccoli ha vinto la sua sfida an-
che per sua figlia 8 anni, affetta da
una patologia metabolica rara, I'iso-
valerica aciduria. La malattia e stata
identificata alla nascita dallo SNE e
la bimba e stata subito presain cura,

evitando gravi disabilita e potendo
vivere una vita vivibile. Da qualche
anno e seguita nel Centro Cura
dell'Ospedale Borgo Trento di Ve-
rona, un Centro di eccellenza, dove
Aismme offre supporto ai pazienti,
con progetti e iniziative, e sostegno
col Progetto Verona.

“Grazie a Fabio — ha detto Cristina
Vallotto, presidente di Aismme rice-
vendolo a Piombino Dese al termine
del suo cammino - E grazie a tutte le
persone che lo affiancano nelle ini-
ziative di solidarieta e che lo hanno
accompagnato in questa impresa,
con la stessa forza ed energia che
ci mettono i bimbi metabolici ogni
giorno nell'affrontare con coraggio
la loro malattia”

Ha coinvolto tutto un paese,
non solo nell'organizzazione,
ma anche nella partecipazio-
ne, circa 700 partecipanti, la
Metabolic Color Run 2024, la
corsa colorata che si & svolta il
17 agosto e che svolge ormai
da diversi anni a Malavicina. A
muovere il cuore di promotori
e cittadini lo scopo benefico
dell'evento: tutto il denaro rac-
colto, 15 mila euro, € stato de-
stinato a Aismme.

92181040285
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