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Editoriale

Editoriale

| malati rari non sono solo‘rari’ ma sono anche soli
perché sono pochi e laloro voce non ha peso

Non é una semplice mancanza di vi-
sibilita. Questo non avrebbe molta
importanza. Stiamo parlando invece
della mancanza di peso nei tavoli dove
si prendono le decisioni, sia nel mon-
do medico che in quello istituzionale;
sulle le decisioni fondamentali, come
le normative, cosi come su quelle piti
piccole, come la reperibilita di farma-
ci e alimenti dietetici, che pero fanno
la differenza; della mancanza di peso
economico, che si traduce in pochi in-
vestimenti per la ricerca e anche per le
azioni sociali che possano migliorare
la qualita di vita dei pazienti; della
mancanza di peso quando invochia-
mo i nostri diritti e una maggiore inclu-
sione sociale; della mancanza di peso
nel mainstream informativo.

Presi uno per uno siamo davvero leg-
geri e per questo abbiamo bisogno di
stare insieme, di unirci per avere un
maggiore impatto.

Le Associazioni sanno fare bene pro-
prio questo, creare una massa cri-
tica che amplifica la voce di singoli
pazienti e delle loro famiglie. E sono
sempre piti in grado di assumersene
la responsabilita. In questi anni noi di
Aismme lo stiamo imparando e sia-
mo diventando molto bravi.

Aismme é nata nel 2005, unendo ge-
nitori di figli affetti da malattie meta-
boliche genetiche rare. Eravamo una
piccola associazione, ma dal nostro
dolore abbiamo tratto la forza per fare
approvare dal nostro Parlamento la
Legge 167 del 2016 che ha reso lo scre-
ening neonatale per circa 50 malattie
genetiche metaboliche rare obbliga-
torio e gratuito per tutti i nuovi nati in
Italia. In pochi anni siamo passati da
tre malattie screenate a 50, un nume-

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

ro destinato presto a crescere. Ma é un
altro il numero che ci interessa: 450.
Sono i bimbi che vengono identificati
precocemente ogni anno grazie a que-
sto screening, cui, grazie a trattamenti
tempestivi vengono risparmiati disabi-
lita e talvolta anche la morte.

E questo lo abbiamo ottenuto facen-
do una potente azione di advocacy,
durata anni, e lavorando in rete non
solo con i pazienti, ma anche con le
altre associazioni di malati rari, con
pezzi importanti del mondo medico,
della politica, della ricerca, dei mass
media.

Una collaborazione virtuosa che ha
dimostrato la potenza e l'efficacia di
una piccola associazione.

E questo é uno solo degli esempi. Ma
negli anni é stato lo stimolo principa-
le per noi a continuare a perseguire
questa strada.

Siamo consapevoli che cé ancora
molto da fare: dovrebbe esserci mag-
gior collaborazione tra associazioni
di pazienti, istituzioni e societa scien-
tifiche, e bisogna continuare nell’im-
pegno di fare rete, di avviare dialogo
e connessione tra tutti agli attori in
modo che l'advocacy possa continua-
re a generare valore, a partire da chi
vive la malattia.

Ma siamo anche consapevoli che ce
la possiamo fare, perché gia ce I'ab-
biamo fatta.

E perché sappiamo che il ruolo di Ai-
smme é quello di fare da collettore
delle istanze dei pazienti e di metterle
in circolo, secondo il principio che 1 +
1+ 1 non fa solo e semplicemente 3.
E’ un ruolo che ci viene riconosciuto,
al punto che, dopo anni di progetti,
campagne informative, partecipa-
zione ai Tavoli decisionali, interventi
a convegni e congressi, e azioni al
fianco dei pazienti, siamo diventati
un interlocutore importante per le
altre associazioni, per le societa scien-
tifiche, ma anche per le Istituzioni, al
punto che facciamo parte del Tavolo
istituzionale per lo SNE presso I'lSS e
siamo entrati nel CTSS dell'Intergrup-
po Parlamentare Malattia Celiaca,
Allergie Alimentari e AFMS .
Insomma, il ruolo di Aismme e delle

associazioni che portano la voce dei
pazienti e sempre piti autorevole e
siamo sempre piti ascoltati.

Ma questo ancora non ci basta.

Nel nostro sito campeggiano le parole
che danno l'indirizzo alla nostra azione:
cura, assistenza, ricerca, diagnosi, scre-
ening, sensibilizzazione e advocacy.

Mancano le parole miglioramento e
qualita. Finché non potremo inserirle,
non smetteremo un solo giorno diim-
pegnarci e di lavorare!

La Presidente di Aismme

Cristina Vallotto

La Vicepresidente di Aismme
Manuela Vaccarotto

La storia di Manuela Vaccarotto,
Vicepresidente di Aismme
“Trasformare il dolore in determinazione”

“L'esperienza di Manuela Vacca-
rotto si trasforma in un esempio
di resilienza e determinazione
che va oltre la sfera personale,
assumendo un valore simbolico
nel dibattito pubblico sulle ma-
lattie rare.

La sua storia mette in luce come
un intervento tempestivo, ac-
compagnato da una maggiore
attenzione del sistema sanitario
pubblico, possa rappresentare
una storia decisiva per molte fa-
miglie che si trovano ad affronta-
re condizioni cliniche complesse
e spesso invisibili.

La testimonianza di questa ma-
dre si fa portavoce di un messag-
gio di speranza dimostrando che
anche nei momenti di dolore piu
profondi si puo trovare la forza
di contribuire a un cambiamento
pil ampio, che coinvolga politi-
che di prevenzione e di diagnosi
precoce.

L'impegno di Manuela si esten-
de oltre la sfera personale, di-
ventando un esempio di come
la determinazione possa ali-
mentare la lotta collettiva per
una maggiore consapevolezza
e un sistema sanitario piu equo.
La sua vicenda si inserisce in un
contesto di crescente attenzio-
ne alle malattie rare, che richie-
dono interventi tempestivi e
risposte strutturate per evitare
che le famiglie siano lasciate
sole di fronte a diagnosi tardive

e a un supporto insufficiente”.
Questo & un breve estratto tratto
da uno dei molti articoli usciti ad
aprile scorso che raccontano la
storia di Manuela Vaccarotto, vi-
cepresidente di Aismme, e della
sua famiglia, segnati dal dolore a
causa di una malattia metabolica
genetica rarissima che ha portato
via le sue bambine. Tragedie che
I'hanno spinta a lottare perché
quanto accaduto a lei non debba
segnare nessuna altra vita.
Aismme & nata proprio per que-
sto, per trasformare il dolore in
determinazione per arrivare a ri-
sultati concreti.

nella tua dichiarazione dei redditi!
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LEA

Un passo avanti per I'aggiornamento dei LEA
Le novita: nello SNE la SMA e altre 8 patologie e I'esenzione per 7 malattie rare

Dopo otto anni di attesa I'aggior-
namento dei LEA, Livelli Essenziali
di Assistenza sembra essere pron-
to. Con un doppio Decreto del Pre-
sidente del Consiglio dei Ministri e
una relazione illustrativa estrema-
mente analitica, il Ministero del-
la Salute ha introdotto decine di
nuove prestazioni, per un impatto
di circa 149,5 milioni di euro I'an-
no sul SSN, di cui 14.899.018 euro
per l'aggiornamento dello SNE, il
primo dal 2017. Gli aggiornamen-
ti, elaborati dalla Commissione
nazionale LEA e frutto di un lavo-
ro triennale, tengono conto delle
evidenze scientifiche, delle richie-
ste delle associazioni di pazienti
e delle societa scientifiche e sono
consultabili nella relazione illustra-
tiva al DPCM pubblicata sul sito del
Ministero della Salute.

Quando entrera

in vigore?

Dopo la predisposizione da parte
del Ministero della Salute, la pro-
posta di DPCM deve passare dal
Ministero dell’Economia e delle Fi-
nanze, che ne valuta la sostenibilita
economica. Quindi, il testo approda
in Conferenza Stato-Regioni, dove
deve essere approvato mediante
intesa formale. A quel punto viene
trasmesso alle Commissioni par-
lamentari competenti, chiamate a
esprimere un parere obbligatorio
ma non vincolante. Solo dopo tut-
ti questi passaggi il decreto puo
essere firmato dal Presidente del
Consiglio, pubblicato in Gazzetta
Ufficiale ed entrare ufficialmente in
vigore, rendendo operative le pre-
stazioni aggiornate.

L'allargamento

dello SNE

Arriva il tanto atteso aggiornamen-

to del panel di screening neonata-

le con lintroduzione dell’Atrofia

Muscolare Spinale (SMA) e di altre

8 patologie:

« immunodeficienze
gravi (SCID)

«+ deficit di adenosina deaminasi
(ADA-SCID) e deficit di purina
nucleoside fosforilasi (PNP-SCID)

- iperplasia surrenalica congenita

combinate

da deficit della 21-idrossilasi (o
sindrome adrenogenitale)

« mucopolisaccaridosi tipo 1 (MPS )

- adrenoleucodistrofia legata all'X
(X-ALD)

- malattia di Fabry

- malattia di Gaucher (deficit di
glucocerebrosidasi)

- malattia di Pompe (glicogenosi
tipo 2)

Esenzioni per 7

malattie rare

Sono sette le malattie/gruppi di

malattie rare pronte ad essere in-

serite nell’elenco delle malattie
esenti:

« Encefalopatie di sviluppo ed epi-
lettiche (codice RFG102).

« Dermatosi acantolitiche auto-
somiche dominanti del calcio -
ATPasi (codice RNG140).

- Malattie autoimmuni del fegato
(codice RIG030).

- Malattia di Kawasaki, limitata-
mente alle classi di rischio AHA
llI-IV-V  (esenzione da ricon-
fermare dopo 5 anni) (codice
RG0041).

« Sindrome sistemica da aumenta-
ta permeabilita capillare (codice
RG0130).Viene anche inserito il
sinonimo Malattia di Clarkson.

« Spina bifida, nelle forme cliniche
di meningocele e mielomenin-
gocele (codice RN0071).

- Insufficienza intestinale cronica
benigna (IICB) (codice RI0090), li-
mitatamente alle forme cliniche
tipo Il e tipo I

Rinnovato l'elenco
delle prestazioni
diagnostiche e
terapeutiche

Il documento rivede e corregge
numerosi codici di prestazioni am-
bulatoriali, con l'obiettivo di evita-
re sovrapposizioni, doppioni e pre-
scrizioni inappropriati. E coinvolta
nelle modifiche anche I'assistenza
protesica, per la quale sono previ-
ste delle novita principalmente per
quanto riguarda le modalita di ero-
gazione delle prestazioni.

Per quanto riguarda l'elenco 1
(ausili su misura), viene aggior-
nata la definizione di “su misura”,

che ora si rifa in modo esplicito al

Regolamento europeo del 2017:

un dispositivo é tale solo se rea-

lizzato espressamente per un de-

terminato paziente sulla base di

una prescrizione scritta e sotto la

responsabilita del professionista
sanitario, e non se semplicemente
adattato a posteriori.

Accanto a questa precisazione,

vengono introdotti aggiornamenti

distribuiti su diversi livelli:

- modifiche di denominazione,
descrizione e codici (fogli C1.1,
C1.2,C1.3);

« eliminazioni di voci obsolete o
ridondanti (foglio C1.4);

- inserimento di nuovi ausili, non
presenti nel precedente elenco
ma gia impiegati nella pratica
clinica (foglio C1).

Diagnostica avanzata
per patologie rare,
autoimmuni ed
ematologiche
L'aggiornamento include [l'inseri-
mento nel nomenclatore di alcune
prestazioni di laboratorio altamen-

APS @

te specialistiche, attese da tempo

nei centri di riferimento, che mi-

gliorano l'equita di accesso a stru-

menti gia presenti nei laboratori di

eccellenza, ma finora non sempre

rimborsabili:

- dosaggio funzionale dell’'enzi-
ma ADAMTS13, necessario per
la diagnosi e il monitoraggio
della porpora trombotica trom-
bocitopenica (PTT). Lesame &
gia erogato in alcune Regioni,
ma finora non previsto nei LEA.
Viene ora ufficialmente inclu-
so, con note che ne circoscri-
vono l'uso a centri autorizzati
e nell'ambito di protocolli per
malattie rare;

« pannelli immunofenotipici per
la diagnosi di citopenie au-
toimmuni e altre condizioni
ematologiche, compresi pan-
nelli estesi per il linfoma e le
linfoistiocitosi emofagocitiche.
Queste prestazioni richiedono
analisi complesse su sottopo-
polazioni cellulari e sono fonda-
mentali per diagnosi tempesti-
ve e appropriate.
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News

Migrazione sanitaria e malattie rare

Occorrono misure per sostenere chi & costretto

a curarsi lontano dalla propria Regione

Prevedere misure specifiche per
sostenere i costi dei trasferimenti
delle persone costrette a spostarsi
dalla propria Regione per ricevere
cure adeguate e per garantire loro
assistenza psicologica e sociale. E
una delle richieste emerse da una
conferenza stampa promossa in
Senato dall'onorevole Orfeo Maz-
zella (M5S) insieme a tre realta
del Terzo Settore CasAmica, Co-
dice Viola e UNIAMO Federazione
Italiana Malattie Rare.

| dati in Italia

Secondo l'ultimo report AGENAS
sulla mobilita sanitaria inter-
regionale sebbene il numero di
ricoveri in mobilita sia diminui-
to (668.145 nel 2023 rispetto ai
707.811 del 2019), la spesa & au-
mentata leggermente, passando
da 2,84 miliardi di euro nel 2019 a
2,88 miliardi nel 2023. Questo in-
cremento € principalmente attri-
buibile all'aumento della mobilita
legata ai ricoveri per diagnosi di
alta complessita, che comportano
trattamenti piu costosi e specializ-
zati. Il flusso migratorio per ricoveri
ospedalieri & prevalentemente di-
retto da Sud a Nord e le regioni piu
attrattive per la mobilita sanitaria
sono I'Emilia-Romagna, la Lombar-
dia e il Veneto.

Dallo “Studio sui migranti sani-

L'onorevole Orfeo Mazzella

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

tari” realizzato da EMG Different
per CasAmica emerge che 14,3
milioni di cittadini, pari all'81% del
campione esaminato, negli ultimi 3
anni hanno avuto bisogno di cure
mediche per sé o per i propri fami-
liari. Tra questi, ben 1 milione di
cittadini provenienti dalle regioni
del Sud lItalia e delle isole ha scel-
to di curarsi in una regione diver-
sa dalla propria per ottenere una
migliore offerta sanitaria (51%)
e medici piu preparati (39%) o
la concreta impossibilita di rice-
vere cure adeguate alla propria
patologia nella regione di prove-
nienza (32%).

Inoltre, alcuni tumori e le malattie
rare sono tra le patologie piu espo-
ste al fenomeno della migrazione
sanitaria.

Malattie rare:

oltre il 20% della
popolazione costretto
a spostarsi per le cure
Come dimostra anche il X Rap-
porto sulla condizione delle
persone con malattia rara in
Italia di UNIAMO, la stima della
mobilita fra Regioni & pari al 20%
nella popolazione complessiva e
arriva al 29% se le patologie colpi-
scono i minori.

«Una persona con malattia rara
su cinque & costretta a spostarsi
dal proprio luogo di residenza per
curarsi, a volte anche affrontando
viaggi molto lunghi che impattano
negativamente dal punto di vista
fisico, psicologico ed economico -
commenta Annalisa Scopinaro,
presidente UNIAMO F.I.M.R. - Sono
numeri destinati ad aumentare,
vista la disponibilita sempre mag-
giore di terapie innovative che de-
vono essere somministrate in Cen-
tri ad alta specializzazione. Il tema
@ senza dubbio rilevante dal punto
di vista economico, ma ancora di
piu da quello della qualita di vita
della persona con malattia rara e
della sua famiglia. Spesso a spo-
starsi sono intere famiglie, anche
per lunghi periodi o ripetutamen-
te nel corso dell'anno e I'impatto

di costo sulla famiglia & notevole,
dato che spesso non sono previsti
rimborsi da parte della Regione di
residenza. Le risposte devono es-
sere date su pil fronti: ad esempio,
con supporti economici, impulso
alla telemedicina, offerta di so-
luzioni di alloggio temporaneo a
prezzi calmierati”.

Casamica:

accoglienza

per i migranti

della salute

Una ulteriore conferma che il fe-
nomeno della migrazione sanitaria
sia in costante crescita sono i dati
di CasAmica. Nel 2023 I'organizza-
zione ha registrato un aumento
di ben il 25% delle richieste di
supporto, offrendo complessiva-
mente nel biennio 2023-24 oltre
40mila notti di accoglienza alle
persone malate e ai loro familiari e
ospitando quasi 150mila persone
in quasi 40 anni di attivita.

Inoltre, il fenomeno della migra-
zione sanitaria non accennera a
diminuire nei prossimi anni: il 15%
di coloro che non hanno avuto bi-
sogno di cure negli ultimi 3 anni,
infatti, sceglierebbero di curarsi in
un’altra regione in caso di bisogno.
Tra coloro che invece hanno deciso
di restare e curarsi nella propria re-
gione, il 26% ha dichiarato di aver
rinunciato a causa dei costi alti per
gli spostamenti verso altre regio-
ni. Infine, il 60% degli intervistati
denuncia costi alti per gli spo-
stamenti e gli alloggi e il 58% di-
chiara che avrebbe avuto bisogno
di prezzi calmierati

Dare una risposta ad un fenomeno
che coinvolge cosi tanti cittadini e
le loro famiglie con la richiesta di
misure specifiche &€ quanto chiesto
dal senatore Orfeo Mazzella in una
mozione presentata nel febbraio
scorso, non solo per sostenere i co-
sti dei trasferimenti delle persone
costrette a spostarsi dalla propria
Regione ma anche per ricevere
cure adeguate e per garantire loro
assistenza psicologica e sociale.
(fonte: trendsainta.it

Mama  GINA

Maxela ,

affaril
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Le parole del
Sottosegretario
alla Salute

con delega alle
Malattie Rare,
Marcello Gemmato
“Il Governo ha attuato il Piano
malattie rare finanziandolo con
25 milioni di euro nel 2023 e
altrettanti nel 2024, aprendo
anche alla possibilita di defisca-
lizzazione a soggetti pubblici e
privati che investono in ricerca
e produzione di farmaci orfani.
Misure concrete che insieme a
un costrutto giuridico finanzia-
no perseguono l'obiettivo del
Ministero: perequare le diffe-
renze che esistono le diverse
aree per accesso, presa in ca-
rico e cura di pazienti affetti
di malattie rare che si verifica
non solo tra nord e sud della
Penisola, ma anche all'interno
della medesima Regione tra Asl
e Asl”.

Il commento di
Annalisa Scopinaro,
presidente di
Uniamo

"Purtroppo ancora oggi, nono-
stante la rete sia stata costituita
dal 2001, abbiamo differenze
territoriali dovute alle diverse
organizzazioni che sono state
costruite intorno alle reti, che
sono diventate regionali e non
una rete nazionale. Sarebbe
fondamentale trovare dei si-
stemi organizzativi - e anche
in questo la ricerca ci viene di
supporto - che possano far si
che dappertutto il modello di
presa in carico della persona sia
lo stesso e che dappertutto si-
ano garantiti gli stessi diritti, in
ogni momento".

nella tua dichiarazione dei redditi!



Screening genetico

Il test di screening del Dna

rileva molti piu bambini affetti

Lo dimostra lo studio Guardian

L'analisi del Dna alla nascita rileva un
numero maggiore di malattie gravi
prevenibili o curabili rispetto ai test
standard per i neonati, consentendo
potenzialmente di iniziare subito le
cure, laddove esistenti. Lo rivela lo
studio Guardian, uno dei primi su
larga scala al mondo a utilizzare il
sequenziamento del genoma per lo
screening neonatale.

A partire da settembre 2022, Guar-
dian ha offerto il sequenziamento
del genoma a tutti i bambini nati
negli ospedali NewYork-Presbyte-

rian di New York. Nel primo anno
ha analizzato geni legati a 156 con-
dizioni rare ma trattabili, diagnosti-
cando malattie rare a 120 bambini
su 4 mila neonati, contro soli 10 casi
individuati dagli esami standard.
“Il sequenziamento del genoma ci
permette di rilevare condizioni che
causano malattie gravi e di interve-
nire per prevenire quelle malattie in
un numero significativo di bambini,
non solo in pochi casi rari - afferma-
no gli autori del lavoro -. Dovrebbe
essere istituito come standard per

Il parere della Simmesn

Simmesn ha sottolineato che nono-
stante limpressionante evoluzione
tecnologica delle tecniche di biologia
molecolare dell'ultimo decennio, ad
0ggi hon sussistono i presupposti per-
ché I'utilizzo della sola tecnica di se-
quenziamento genico massivo possa
essere utilizzato per lo Screening neo-
natale esteso. Questi i motivi:

- L'analisi e la interpretazione dei ri-
sultati non ha una rapidita tale da
permettere una comunicazione
tempestiva al centro clinico di ri-
ferimento per le patologie a scom-
penso acuto;

« Il costo dell'analisi risulta ancora
molto alto (3.000 euro a test per un
totale di circa 3 milioni di euro);

- Lefficienza diagnostica (alte sensi-

bilita e specificita) non é sufficien-
te: che valore attribuire alle varianti
di significato incerto (VUS)? come
considerare lo stato di portatore
della malattia? Senza dimentica-
re che le tecniche adottate per lo
screening non consentono di evi-
denziare le grandi delezioni e le
varianti introniche.

Manca una evidenza scientifica del
programma di screening;

Non esistono programmi di QC e
VEQ per il sequenziamento genico
massivo;

Non ci sono Kit con marcatura CE-
IVD;

In alcune situazioni regionali co-
municate recentemente ci si rife-
risce a “programma di screening

lo screening neonatale, perché puo
rilevare molto di piu rispetto ai me-
todi attuali”.

Il potenziale
dell’esame genetico

Nel sequenziamento del genoma
tutto il Dna di un neonato viene
analizzato per cercare centinaia di
varianti genetiche specifiche, note
per causare malattie. La tecnologia
ha il potenziale di rilevare migliaia
di malattie genetiche, molto di piu
rispetto ai circa 60 disturbi che lo

neonatale”, ma il test é effettuato
solo su una percentuale molto
bassa di popolazione;

Lo screening neonatale ha come
obiettivo primario quello di identifi-
care precocemente una malattia con
lo scopo di un trattamento tempe-
stivo. Lidentificazione dello stato di
portatore sano non risponde al crite-
rio principale dei test di screening.
Non ci sono dati di misurazione/
valutazione dell'impatto sociale/
sanitario/economico della comu-
nicazione dello stato di portatore a
pochi giorni di vita del neonato.

La Simmesn riconosce la potenziale
utilita delle tecniche di sequenzia-
mento massivo su DBS per tutte quelle
patologie trattabili prima della manife-

screening neonatale standardrileva
attualmente. Nel complesso, il 3,7%
dei bambini nello studio € risultato
avere una condizione genetica. La
maggior parte dei 120 bambini dia-
gnosticati con una condizione ge-
netica (92 su 120) aveva una carenza
enzimatica con rischio di reazioni
da moderate a potenzialmente le-
tali a determinati alimenti e farmaci,
facilmente prevenibili evitandoli.
Per un bambino il sequenziamento
ha rilevato una condizione letale,
un grave disturbo da immunodefi-
cienza combinata severa (SCID), la
“sindrome del bambino nella bolla”,
che lo screening standard non ave-
va individuato. Il sequenziamento
genomico ha permesso ai medici di
proteggere il neonato da infezioni
potenzialmente mortali.

stazione clinica dei sintomi per cui non
esistono marcatori biochimici/genetici
rapidamente misurabili dopo la nasci-
ta e per le patologie ad esordio tardivo.
“Ma - precisa —occorre porre attenzio-
ne ai fattori critici su elencati, ponendo
anche in luce la considerazione che
l'identificazione e la comunicazione
della presenza di una patologia che
potrebbe manifestarsi clinicamente
anche a distanza di anni dal momen-
to del test di screening € un criterio
considerato di non eticita da molte
nazioni e dungue una ragione per non
comprendere questa malattie tra quel-
le eleggibili allo screening neonatale
anche in presenza di marcatori biochi-
mici/genetici di basso costo, rapidi ed
efficienti”. (da panoramadellasanita.it)

Anche in Italia lo Screening genetico neonatale?
Presentata al Senato una proposta di legge

E stato depositato al Senato il 29 aprile
scorso dei Senatori Losacco e Loren-
zin il disegno di legge “Disposizioni in
materia di accertamenti diagnostici
neonatali per la prevenzione e la cura
di patologie rare su base genetica ad
esordio precoce’, che punta a intro-
durre su tutto il territorio nazionale
un programma di screening genetico
neonatale per l'individuazione preco-
ce di malattie genetiche rare.

Alla base della proposta c'e l'esperien-
za pionieristica maturata in Puglia con
il progetto Genoma-Puglia, primo
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programma pubblico di screening
genetico neonatale esteso a oltre 250
patologie rare, recentemente amplia-
to a piu di 490 condizioni genetiche.
Dal 1° aprile 2025, infatti, nella regio-
ne tutti i neonati saranno sottoposti
gratuitamente a un'analisi genetica di
larghissimo spettro: un'iniziativa che
ha gia riscosso grande attenzione a
livello scientifico e istituzionale.

La proposta
Gli accertamenti diagnostici do-
vranno essere eseguiti su base

volontaria e gratuita, affidati a la-
boratori di riferimento regionali e
interregionali selezionati secondo
criteri stabiliti a livello nazionale.
Le Regioni avranno l'obbligo di
garantire la realizzazione dei test
e di assicurare una presa in carico
tempestiva per i neonati risultati
positivi.

Attraverso un decreto del Ministro
della Salute, da adottare previa
intesa con la Conferenza Stato-
Regioni, devono essere fissati gli
standard tecnici e organizzativi, i

protocolli di consenso informato,
nonché l'elenco aggiornato delle
patologie da sottoporre a scree-
ning.

Per monitorare I'attuazione del
programma e raccogliere dati utili
alla ricerca e alla programmazione
sanitaria, sara istituito un Registro
nazionale dello screening genetico
neonatale presso il Ministero della
Salute. A sostenere le attivita sara
un primo stanziamento statale, con
la possibilita per le Regioni di inte-
grare le risorse disponibili.

nella tua dichiarazione dei redditi!
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Limpegno del Simmesn per le persone
con patologie metaboliche ereditarie
Intervista a Alice Dianin vicepresidente

In occasione della Giornata delle
Malattie Rare il 29 febbraio 2025, la
Societa Italiana per lo Studio delle
Malattie Metaboliche Ereditarie e lo
Screening Neonatale (Simmesn), con-
ferma il suo impegno per contribuire
affinché ogni paziente possa accede-
re a cure tempestive e personalizzate.
“Le malattie metaboliche ere-
ditarie richiedono una gestione
multidisciplinare sia nella fase
diagnostica che nel follow-up, con
percorsi di cura ben definiti — ha di-
chiarato Alice Dianin, vicepresidente
Simmesn - La necessita di un inter-
vento tempestivo dopo il sospetto

diagnostico, unita a un monitorag-
gio accurato e complesso nel tempo,
coinvolge molteplici aspetti della
vita del paziente e dei caregivers.
Pur rappresentando circa il 10% del-
le malattie rare, queste patologie ri-
vestono un ruolo di primaria impor-
tanza in ambito medico. Simmesn &
attivamente impegnata su diverse
tematiche cruciali:

« Raccolta e analisi di dati epide-
miologici relativi alle malattie
diagnosticate tramite screening
neonatale.

« Miglioramento della qualita dei
laboratori di screening neonatale.

« Definizione di percorsi clinici stan-
dardizzati dopo il richiamo allo
screening neonatale.

« Promozione della multidisciplina-
rieta delle equipe di cura, con me-
dici, laboratoristi, dietisti, psicolo-
gi e infermieri, contribuendo alla
loro formazione nell'ambito delle
malattie metaboliche ereditarie.

- Valutazione e implementazione
di nuove terapie farmacologiche e
dietetiche.

+ Collaborazione a livello interna-
zionale per condividere cono-
scenze e migliorare le pratiche
cliniche tra societa scientifiche

o |
di paesi vicini.

« Studio delle problematiche speci-
fiche delle malattie metaboliche
in eta adulta.

+ Approfondimento delle
scenze nel campo della genetica
delle malattie metaboliche.

Solo attraverso un impegno con-
giunto tra i centri — conclude - e alla
collaborazione con le istituzioni a li-
vello nazionale e regionale sara pos-
sibile superare le disomogeneita ter-
ritoriali e assicurare a tutti pazienti
rari metabolici il diritto alla migliore
cura possibile”.

(Agenzia DIRE)

cono-

SNE: aggiornare il panel e slegarlo dai LEA

Il punto sugli screening neonatali in un convegno ad aprile scorso a Roma

E necessario dare piena attuazione
alla Legge n. 167/2016 e assicurare
un aggiornamento tempestivo del
panel delle patologie oggetto di
screening per ridurre insopportabili
disuguaglianze tra Regioni, porre
fine a tragedie evitabili e garantire
a ogni bambino, a prescindere dal
luogo di nascita, il diritto alla salute,
alla vita. La necessita € stata eviden-
ziata nel corso dell'evento, svoltosi
a Roma, “Malattie rare, il punto sugli
screening neonatali: dalla biologia
alla genetica’, organizzato da UNIA-
MO Federazione Italiana Malattie
Rare con la partecipazione dei com-
ponenti dell'Intergruppo Parlamen-
tare Malattie Rare e Oncoematologi-
che a Roma I'8 aprile scorso.

Due gli auspici: nel breve periodo ci
appelliamo alle Regioni perché pos-

sano dare l'avvio a progetti pilota
sulla leucodistrofia metacromatica e
altre patologie - ha affermato Anna-
lisa Scopinaro, Presidente UNIAMO
-. Il secondo, che si possa pensare e
adottare un iter diverso per I'aggior-
namento del panel SNE che sia tem-
pestivo. Risulta evidente, infatti, che
legare I'aggiornamento al (maxi) de-
creto LEA non & una procedura ade-
guata: occorre una semplificazione
amministrativa che consenta di sin-
cronizzare l'arrivo di nuove terapie
e I'ampliamento SNE: le tempistiche
in questo caso sono tutto e fanno la
differenza per la vita delle persone”.

D’accordo anche I'On. Maria Ele-
na Boschi e I'On. llenia Malavasi
dell'Intergruppo Parlamentare Ma-
lattie Rare e Oncoematologiche.
“Serve individuare al piu presto un

dNniamo

Rari, mai soli

procedimento, slegato dall'aggior-
namento LEA, che garantisca a tutti
i nuovi nati, su tutto il territorio na-
zionale, I'accesso allo SNE per tutte
le patologie attualmente candida-
bili. Purtroppo, mentre la scienza

progredisce, gli aggiornamenti per
lo SNE ancora no. Questo fa si che le
Regioni si muovano in modo auto-
nomo, creando disparita territoriali
gravi e dolorose”.

(da sanitainformazione.it)

L'Intelligenza Artificiale a servizio dello SNE a Bari

Nel 2024 nel centro screening neo-
natale del Giovanni XXIll di Bari sono
stati identificati 31 casi di neonati
affetti da malattie rare. “In Puglia lo
screening si esegue dal 2017 - sot-
tolinea la responsabile dell’'UO di
patologia clinica e screening neona-
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tale, Simonetta Simonetti — Abbiamo
trattato 492 neonati identificati su
237.643 e nell'ultimo anno siamo
stati in grado di coprire un pit ampio
pannello diagnostico”.

“Con i fondi Fesr-Fse 2014/2020 -
continua - & stato possibile dotare

il laboratorio di Patologia clinica e
screening neonatale di una stazione
robotica collaborativa, I'Aphel Lab,
che, supportata da una piattaforma di
intelligenza artificiale permette di ef-
fettuare il check-in di un Dbs in pochi
secondi. Risparmiamo circa 2 ore al

giorno nel check-in dei 150 cartoncini
Dbs giornalieri: questo significa che
possiamo diagnosticare e interveni-
re molto piu rapidamente, offrendo
ai nostri piccoli pazienti le cure di cui
hanno bisogno il prima possibile’”.
(dal Corriere del Mezzogiorno)

nella tua dichiarazione dei redditi!




Terapie

Editing genetico Crispr
per una malattia metabolica ereditaria
A Philadelphia il primo paziente al mondo trattato con la terapia personalizzata

Primo paziente al mondo riceve una
terapia genica CRISPR progettata su
misura per correggere la sua speci-
fica mutazione. Si tratta di un bam-
bino di pochi mesi affetto da una
grave malattia metabolica genetica.
Lintervento, realizzato da un team
congiunto del Children’s Hospital
of Philadelphia (CHOP) e della Penn
Medicine, rappresenta un punto di
svolta nella medicina personalizzata.
Il bimbo & nato con una grave ca-
renza di carbamil-fosfato sintetasi
1 (CPS1), un disturbo raro del ciclo
dell'urea che impedisce al fegato di
smaltire 'ammoniaca, sostanza tossi-
ca per il cervello e altri organi. Dopo
mesi trascorsi in ospedale e una die-
ta estremamente rigida, ha ricevuto
la prima infusione della terapia ge-
nica nel febbraio 2025, all'eta di circa
sei mesi. Da allora, ha mostrato una
crescita regolare e segni clinici molto
positivi.

Come descritto nello studio pubbli-
cato sul New England Journal of Me-
dicine e presentato all’Annual Mee-
ting della American Society of Gene
& Cell Therapy a New Orleans, questo
intervento potrebbe aprire la strada

a trattamenti personalizzati per altre
patologie genetiche rare finora prive
di cure efficaci.

La tecnologia CRISPR, gia nota per
il suo potenziale di correggere mu-
tazioni genetiche, e stata impiegata
in questo caso con una precisione
senza precedenti. Fino ad ora, gli
strumenti di editing genetico erano
stati progettati per patologie piu
comuni, come l'anemia falciforme o
la beta-talassemia. Ma ogni malattia
rara spesso presenta varianti gene-
tiche uniche, rendendo impossibile
adottare approcci standardizzati. Per
KJ, i ricercatori hanno sviluppato in
meno di sei mesi una terapia di base
editing personalizzata, veicolata nel
fegato tramite nanoparticelle lipidi-
che. | risultati sono stati sorprenden-
ti: il piccolo ha ricevuto tre dosi (tra
febbraio e aprile 2025) senza effetti
collaterali gravi, ha tollerato un mag-
gior apporto di proteine e ha avuto
bisogno di meno farmaci per smalti-
re 'ammoniaca. Inoltre, ha superato
infezioni comuni come il raffreddore
senza complicanze. “Anche se dovra
essere monitorato per tutta la vita,

4

i primi risultati sono incoraggianti’,

CRISPR/Cas9: la tecnica

Cas9 e una proteina molto accurata
nel tagliare pezzi di DNA, come eb-
bero modo di sperimentare Char-
pentier e Doudna nei loro laboratori
e analizzando le ricerche svolte in
precedenza. Si chiesero quindi se
potessero sfruttare Cas9 per trasfor-
marla in una specie di sarta del ma-
teriale genetico, per modificarlo ta-
gliandone e copiandone pezzi, cu-
cendoli se necessario con altro lun-
go la doppia elica del DNA. Quando
infine nel 2012 realizzarono il primo
sistema di “forbici genetiche”, quelle
descritte nel loro studio, capirono
di avere realizzato qualcosa dalle
enormi potenzialita e che avrebbe
poi portato allo sviluppo di altre so-
luzioni simili.

Le forbici di CRISPR/Cas9 partono
da una sequenza genetica (RNA
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guida) preparata in laboratorio che
corrisponde a quella del DNA dove
si deve effettuare il taglio nella cel-
lula. La proteina Cas9 si attiva e re-
alizza il taglio: in mancanza di altre
istruzioni, la cellula ripara il proprio
DNA perdendo un pezzo del codi-
ce genetico, in molti casi rendendo
inutilizzabile proprio il gene che il
gruppo di ricerca voleva disattivare.
Questo sistema permette inoltre di
inserire del nuovo DNA nella fase di
riparazione, nel caso in cui si voglia
invece modificare il funzionamento
della cellula.

CRISPR ha rivoluzionato il modo di
fare editing perché in precedenza
modificare i geni era estremamente
difficile, richiedeva molto tempo e
spesso portava a risultati poco affi-
dabili. In dieci anni il nuovo sistema

ha affermato la dottoressa Rebecca
Ahrens-Nicklas, direttrice del Gene
Therapy Program del CHOP e coau-
trice dello studio.

Il progetto € nato dalla collabora-
zione tra Ahrens-Nicklas e il profes-
sor Kiran Musunuru, genetista della
Penn Medicine, che dal 2023 hanno
lavorato allo sviluppo di terapie ge-

si & mostrato affidabile, per quanto
ancora perfettibile, ed e diventato
diffuso in numerosi ambiti della ri-
cerca e con prime applicazioni pra-
tiche in ambito sanitario.

Uno degli ambiti piu promettenti
per CRISPR si € dimostrato essere lo
sviluppo di nuove terapie contro le
malattie ereditarie.

Un test clinico condotto nel 2022
ha coinvolto 75 volontari affetti da
anemia mediterranea o da anemia
falciforme, due malattie ereditarie
del sangue che riducono la capa-
cita del sangue di trasportare ossi-
geno tramite I'emoglobina. Gli es-
seri umani possiedono diversi geni
che regolano I'emoglobina. Uno di
questi & legato all'emoglobina fe-
tale, attiva solamente nei feti e si
disattiva poi a qualche mese dalla

niche individualizzate per i disturbi
metabolici. La loro attenzione si &
concentrata sui disturbi del ciclo
dell'urea, e i risultati ottenuti dimo-
strano che & possibile intervenire
precocemente e in modo mirato, su-
perando anche l'attesa di un trapian-
to di fegato, spesso l'unica opzione
terapeutica finora disponibile.

nascita. Dal midollo osseo dei vo-
lontari sono state quindi prelevate
cellule non ancora specializzate, poi
con CRISPR é stato escluso il gene
responsabile della disattivazione
del meccanismo dell'emoglobina
fetale. Le cellule modificate sono
state poi trasfuse nuovamente nei
volontari, che hanno cosi iniziato
a produrre I'emoglobina necessa-
ria al sangue per trasportare l'ossi-
geno. Su 44 volontari con anemia
mediterranea, dopo il trattamento
42 non hanno piu avuto bisogno
di sottoporsi periodicamente alle
trasfusioni di sangue, come devo-
no fare solitamente le persone con
questa malattia. | risultati sono stati
promettenti anche per i malati di
anemia falciforme.

(fonte ilpost.it)
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Malattie metaboliche,
al Bambin Gesu progetto innovativo
Creato un modello di studio con fegati espiantati e mantenuti in vita

Fegati espiantato da pazienti affetti
da patologie metaboliche e man-
tenuti artificialmente in vita grazie
all'uso di macchine per la perfusio-
ne extracorporea che ne mantengo-
no la vitalita, la funzione e i profili
metabolici specifici della malattia. E
questo il risultato di uno studio svi-
luppato dai ricercatori dell'ospedale
pediatrico Bambino Gesu pensato
per fare luce sui meccanismi che
causano le malattie metaboliche. Il

modello sostituisce quelli animali
o sistemi cellulari che non ricostru-
iscono la complessita dell'intero
organo, e consente di valutare con
maggiore precisione l'efficacia e la
sicurezza delle terapie prima della
sperimentazione clinica.

Al momento il fegato pud esse-
re mantenuto in vita fino a una
settimana ma al Bambino Gesu si
propongono di ottimizzare ulte-
riormente il sistema, aggiungendo

funzioni avanzate come la dialisi per
prolungare la vitalita dell'organo.
“Nel nostro studio, ci siamo fermati
dopo 72 ore poiché il modello aveva
gia dimostrato il suo funzionamento
- spiega Marco Spada, responsabile
di Chirurgia epato-bilio-pancreatica
e dei trapianti di fegato-rene —. Tutta-
via, il potenziale di sviluppo & ampio
e potrebbe rivoluzionare non solo la
ricerca sulle malattie metaboliche,
ma anche il campo dei trapianti”.

Attualmente, circa il 30% dei tra-
pianti di fegato riguarda pazienti
affetti da queste patologie. | risul-
tati ottenuti sono straordinari: la
sopravvivenza perioperatoria (che
comprende la fase preoperatoria,
l'intervento chirurgico e la fase po-
stoperatoria) & del 100%, mentre la
sopravvivenza a lungo termine per
i pazienti con malattie metaboliche
oscilla tra il 96% e il 97%.

(Agenbio)

Cellule staminali cordonali
Conservazione sicura nelle biobanche con
certificazione Fact-netcord

“Senza la certificazione Fact-net-
cord, una biobanca & una struttura
priva delle necessarie garanzie”. Lo
afferma Luana Piroli, direttrice ge-
nerale e della raccolta di In Scientia
Fides, biobanca privata per la con-
servazione delle cellule staminali
cordonali, alla luce del fallimento
di due biobanche private Svizzere.
“L'inaccettabile fallimento di due
biobanche private prive di questo
marchio di qualita essenziale - con-
tinua Piroli — deve servire da mo-
nito affinché non si sottovaluti la
serieta della conservazione di ma-
teriale biologico prezioso. Questo
perd non puo diventare il pretesto
per la demonizzazione di un per-
corso virtuoso e scelto da migliaia
di famiglie”

In un momento di vita cosi deli-
cato come la nascita, “la decisione
di conservare le cellule staminali
cordonali & un atto di responsabi-
lita che merita la massima serieta
- continua - che puo rivelarsi deci-
siva per la tutela della salute dell’in-
tera famiglia. Lo dimostrano i dati e
il numero di utilizzi visto che circa il
48% delle unita di sangue cordona-
le rilasciate dalle biobanche é stato
destinato a trattamenti rigenerativi
ma anche gli studi clinici. A tal pro-
posito I'ltalia & tra i paesi europei

piu attivi nella ricerca sulle terapie
con cellule staminali, con 270 studi
clinici registrati entro giugno 2024,
posizionandosi dietro Germania
(324) e Francia (296). Smettiamola
di non dare informazioni in questo
senso e sprecare questo bene bio-
logico prezioso, buttarlo non é piu
tollerabile. E affidare questo prezio-
so tesoro biologico a chi non pos-
siede la certificazione Fact-netcord
€ una scelta rischiosa”.

Solo questo ente internazionale
certifica con rigore scientifico ed
economico la solidita di una bio-
banca, sia pubblica che privata.
Scegliere una biobanca certificata
Fact-netcord significa tutelare il fu-
turo della propria famiglia, avendo
la certezza che il campione sara ac-
cettato in tutti i centri di trapianto
del mondo, ampliando le possibili-
ta terapeutiche.

Su 18 biobanche pubbliche in Ita-
lia, solo una minoranza (appena 4)
possiede questa certificazione indi-
spensabile. Le esperienze interna-
zionali dimostrano che la sinergia
tra pubblico e privato, basata su
standard di certificazione comuni
e rigorosi, crea banche dati solide
e al servizio di tutti. In Italia, pur
esistendo un decreto che ricono-
sce l'uso autologo famigliare per

numerose patologie e per le quali
e possibile usufruire della conser-
vazione presso le biobanche pub-
bliche (con un limite di conserva-
zione di soli 10 anni quando invece
la ricerca scientifica ne attesta la
validita per un periodo superiore
ai 23 anni) il modello ibrido non &
stato attuato per mancanza di re-
golamentazione. Una collaborazio-
ne seria e certificata tra pubblico e
privato supererebbe questi limiti,
offrendo maggiori opportunita alle
famiglie.

(da insalutenews.it)

AGENZIA ITALIANA DEL FARMACO

Fondo 2%
di Aifa

17,8 milioni

per laricerca
sulle malattie rare

Il consiglio di amministrazione
dell’Agenzia italiana del farmaco
ha autorizzato in aprile un finan-
ziamento di 17,8 milioni di euro per
sostenere studi indipendenti sulle
malattie rare. Le risorse, accessibi-
li a ricercatori di enti e istituzioni
nazionali impegnati in attivita non
commerciali, derivano dal Fondo
2% istituito dalla Legge 175/2021,
alimentato dai contributi delle
aziende farmaceutiche legati alle
spese promozionali.

Come spiegato dall’Agenzia, il ban-
do riguarda due linee di ricerca:
studi preclinici e clinici finalizzati
allo sviluppo di terapie farmacolo-
giche per patologie prive di trat-
tamenti specifici, inclusi progetti
di riposizionamento di farmaci
esistenti per indagare e supporta-
re nuove indicazioni terapeutiche
nelle malattie rare, studi preclinici
e clinici mirati allo sviluppo di far-
maci orfani derivati dal plasma.




Malattie: ARG1-D

“Conoscere per Riconoscere e Trattare:
Pegzilarginasi, terapia innovativa

per il trattamento dell’”ARG1-D”
Il punto a Napoli il 20 marzo scorso

Si & parlato di diagnosi, presa in
carico del paziente e terapia all'e-
vento dedicato al deficit di Arginasi
1 (ARG1-D) che si & svolto a Napo-
li lo scorso marzo presieduto da
Andrea Pession, presidente SIM-
MESN, e da Nardo Nardocci, coor-
dinatore della Sezione Scientifica
Neurologia dell’Eta Evolutiva della
SINPIA.

Le ricadute

della malattia

Il sondaggio pubblicato su Journal
of Medical Economics, promosso da
Immedica Pharma e condotto in 4
Paesi europei, ha rivelato che molti
pazienti soffrono di gravi limitazioni

motorie e cognitive. Il 71% dei pa-
zienti intervistati ha riportato dif-
ficolta nei movimenti o nel funzio-
namento cognitivo, mentre il 61%
ha sviluppato spasticita agli arti
inferiori. La malattia influisce pesan-
temente anche sulle famiglie. Il 44%
dei caregiver ha ridotto o lasciato
il lavoro per assistere i pazienti. La
ARG1-D comporta un costo sociale
medio annuo di oltre 77mila euro
per paziente, con una spesa che cre-
sce all'aumentare della gravita della
malattia. Oltre il 60% di questi costi
deriva da fattori extra-sanitari, come
la perdita di produttivita lavorativa
e l'assistenza continua necessaria
per i pazienti.

Deficit di Arginasi

Il deficit di Arginasi (ARG1-D) e
una malattia genetica metabolica
ereditaria, che colpisce circa 1 pa-
ziente ogni 760.000 nuovi nati. Vi
e la deficienza o l'assenza dell’ul-
timo enzima del Ciclo dell’'Urea,
che causa I'accumulo dell’amino-
acido Arginina nel sangue por-
tando lo svilupparsi progressivo
di sintomi neurologici: ritardo
nello sviluppo cognitivo, disabi-
lita intellettiva, crisi epilettiche,
compromissione della motricita e
spasticita progressiva. Puo essere
causa di mortalita prematura.

Viene diagnosticata grazie allo
Screening Neonatale Esteso, ma
se per qualsiasi ragione non é
stato fatto lo screening neonata-

La redazione di AISMME NEWS e dispo-
nibile per quanti desiderassero far cono-
scere la loro storia e la loro esperienza
nellambito 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

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

le, o si parla di individui adulti, la
diagnosi si basa sull'individuazio-
ne dei sintomi.

| sintomi, diversi tra loro, emer-
gono intorno il primo anno di
vita con frequenza ed intensita
diverse, spesso sono comuni ad
altre malattie neurologiche e
diventano piu gravi con la cre-
scita. Il sintomo piu importante
e frequente é la progressiva spa-
sticita delle gambe. La disabilita
motoria arriva sino alla necessi-
ta dell'uso della sedia a rotelle.
A questo si associano il ritardo
nello sviluppo mentale, crisi epi-
lettiche e con minore frequenza
anche la perdita del controllo su
urina e feci.

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

diagnosi e terapia

Il deficit di Arginasil € ancora oggi
difficile da riconoscere, a causa del
sovrapporsi dei suoi sintomi con altre
malattie neurologiche progressiva-
mente ingravescenti e quindi poten-
zialmente mal diagnosticate. La dia-
gnosi & spesso tardiva poiché confusa
con la paralisi cerebrale o la paraple-
gia spastica ereditaria. Nonostante
siano disponibili diversi strumenti
diagnostici, la scarsa conoscenza del-
la malattia e la sua complessita fanno
si che i test genetici, fondamentali per
l'identificazione precoce, non venga-
no eseguiti di routine.

Le attuali linee guida raccomanda-
no un trattamento basato su dieta a
bassissimo contenuto proteico e/o
l'utilizzo di farmaci mirati a rimuove-
re 'ammoniaca in eccesso dal corpo
tramite vie alternative. Sebbene I'a-
derenza alla dieta sia generalmente

buona, il 45% dei pazienti riferisce di
avere pero difficolta a seguirla. Inol-
tre, queste misure, pur contribuendo
a ridurre i livelli di ammoniaca, non
sono in grado di controllare i livelli
di arginina ed evitare la progressione
della malattia nel lungo termine. Ne-
gli stadi avanzati, la patologia diventa
sempre piu debilitante ed & associata
a un aumento del rischio di morte.

Una nuova terapia

Al momento non erano ancora state
autorizzate in Italia terapie specifiche
per questa patologia e vengono quin-
di utilizzate le strategie terapeutiche
comuni agli altri disordini del Ciclo
dell'Urea, come la dieta, cui si asso-
ciano i programmi neuro riabilitativi.
Ma & da poco disponibile in Italia una
nuova terapia enzimatica sostitutiva,
il pegzilarginasi, che offre la possibili-
ta di migliorare la funzione metaboli-
ca e la prognosi.

Lo studio PEACE di Immedica Pharma,
iniziato nel 2017 su pazienti dai 2 anni
in su, ha dimostrato la sicurezza ed
efficacia di pegzilarginasi nei pazienti
con ARG1-D. La concentrazione pla-
smatica di arginina era ridotta signifi-
cativamente raggiungendo i normali
livelli nel 90,5% dei pazienti miglio-
randone significativamente la funzio-
ne motoria anche nel lungo termine.

Il Prof. Nardo Nardocci, Sabrina Pagliei General Manager IMMEDICA, il Prof. Andrea Pession
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Malattie : PKU

Il CHMP raccomanda
'approvazione
della sepiapterina

Riduce I'accumulo
di fenilalanina nel sangue

Il Comitato per i Medicinali per Uso
Umano (CHMP) dell'Agenzia Europea
per i Medicinali (EMA) ha espresso un
parere positivo in merito all'autoriz-
zazione all'immissione in commer-
cio del farmaco sepiapterina (nome
commerciale Sephience) per il trat-
tamento dei bambini e degli adulti
affetti da fenilchetonuria (PKU), a
prescindere dal livello di gravita della
patologia.

PTC Therapeutics, l'azienda produt-
trice, prevede che la Commissione
Europea ratifichi il parere positivo
del CHMP entro fine giugno 2025, e
ha gia avviato la pianificazione del

lancio del farmaco in Europa.

La sepiapterina € una molecola sinte-
tica per uso orale, in grado di aumen-
tare |'attivita dell'enzima fenilalanina
idrossilasi e di ridurre, conseguente-
mente, i livelli ematici tossici di feni-
lalanina. Secondo PTC Therapeutics.
"| dati raccolti fino ad oggi continua-
no a supportare il potenziale della se-
piapterina come trattamento sicuro
ed efficace per la PKU, che non solo
riduce i livelli di fenilalanina ma che
consente anche una liberalizzazione
della dieta persino nei pazienti affetti
dai sottotipi piu gravi della malattia”
(fonte: Omar)

Conoscere la PKU

La campagna di sensibilizzazione
che porta storie, emozioni

e consapevolezza

Cosa significa vivere con la PKU? Quali
sfide e difficolta devono affrontare,
ogni giorno, pazienti e caregiver?
Sono queste le domande cui offre
risposte dando la parola ai pazienti
Conoscere la PKU la campagna di in-

formazione e sensibilizzazione sulla
fenilchetonuria di BioMarin promossa
in collaborazione con Aismme e altre
associazioni di pazienti. Lobiettivo e
duplice: promuovere tra i pazienti la
consapevolezza di sé e del proprio

Diventata mamma

con la PKU

Grazie alla dieta e al supporto del SSN

Ha coronato il suo sogno diventando
mamma a 37 anni nonostante la sua
patologia, la fenilchetonuria. Un so-
gno diventato realta grazie a una dieta
equilibrata che ha evitato problemi
per lei e malformazioni alla sua bim-
ba. e al supporto del Servizio Sanitario
Nazionale, che le ha garantito le esen-
zioni.

In particolare, spiega la mamma, bio-
loga nutrizionista, ha evitato cibi che
contengono proteine ed é stata tenu-
ta sotto stretto controllo all'Umberto
| di Roma durante tutta la gravidanza
“Tutte le settimane ho mandato ‘spot’
di sangue per avere risultati sulla feni-
lalanina” - ha spiegato -. La necessaria
assunzione di integratori particolari e
dei prodotti aproteici, molto costosi,
@ stata supportata dal Sistema Sanita-

percorso, anche per supportare e in-
coraggiare gli altri, e sensibilizzare e in-
formare chi la malattia non la conosce.
Lanciata nel 2023 e tuttora in corso,
Conoscere la PKU propone storie di
chi non si arrende: pazienti e caregiver
che, con coraggio e determinazione,
hanno deciso di raccontarsi. In occa-
sione del PKU Day 2024, le voci raccol-
te sono diventate immagini, emozioni
e racconti, raccolte nel video “Dietro
le mie scelte” Un video toccante, che
mostra le sfide, le difficolta e I'impe-
gno dei pazienti e caregiver per la ge-
stione della malattia. La campagna e il

rio Nazionale, che prevede specifiche
esenzioni. Senza questo elemento
non ci avrei potuto provare - conclu-
de - lo stessa sono viva e la bimba e
potuta venire al mondo prima di tutto
grazie al progresso medico e scientifi-
co, poi al SSN".

video sono diffusi sui social e sul sito
www.conoscerelapku.it

La PKU & una malattia metaboli-
carara.

La maggior parte dei comuni
alimenti & dannosa per chi ne e
affetto.

Non trattarla adeguatamente
puo causare gravi danni neuro-
cognitivi.

Esistono battaglie invisibili.

Non fermarti a cio che vedi.

La PKU non & una scelta.

29 Aprile: Giornata delle Malattie Rare senza diagnosi
100 mila i malati rari non diagnosticati in Italia, nasce la Rete Italiana

In tutto il mondo 300 milioni di
persone convivono con una ma-
lattia rara. Di queste, il 6% & senza
diagnosi, percentuale che puo arri-
vare al 60% tra i pazienti pediatrici
con disabilita mentale o sindromi
complesse. In ltalia, i malati rari
sono circa 2 milioni, oltre 100.000
dei quali ancora senza una diagnosi.
Ed é proprio per sensibilizzare l'opi-
nione pubblica sulle difficolta che i
pazienti con malattie rare senza una
diagnosi precisa devono affrontare

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

che si celebra ogni anno il 29 aprile
la Giornata delle Malattie Rare senza
diagnosi.

Dal 2016 all'Ospedale Pediatrico
Bambino Gesu di Roma e attivo un
Ambulatorio dedicato ai pazienti
rari senza diagnosi, il primo in Ita-
lia nel suo genere, che integra l'e-
sperienza clinica e la ricerca scien-
tifica attraverso la collaborazione
con una rete estesa di Centri clinici
esperti, sia nazionali che internazio-
nali. Un'esperienza preziosa che ha

portato il Bambin Gesu a coordinare
la nascente “Rete Italiana delle Ma-
lattie Rare Non Diagnosticate”, alla
quale hanno gia aderito 24 Ospedali
Italiani, tra cui 11 IRCCS, attivi in 14
Regioni, un vero e proprio network
nazionale di ambulatori dedicati
all'ascolto e alla presa in carico dei
malati rari senza diagnosi.

“Lavorare in rete permettera di con-
dividere metodologie e di armo-
nizzare gli interventi e i protocolli
- spiega il professor Bruno Dallapic-

cola, responsabile della funzione
Ricerca sulle malattie rare del Bam-
bino Gesu - di creare percorsi so-
ciali e sanitari offrendo valutazioni
cliniche multidisciplinari e indagini
avanzate strumentali e di laborato-
rio e di proporre diagnosi cliniche
funzionali, definendo le aree di
maggiore fragilita e di massima at-
tenzione, per offrire interventi clinici
e terapeutici in grado di garantire la
migliore qualita di vita"

nella tua dichiarazione dei redditi!



Malattie: XLH

Denti: prevenzione e diagnosi precoce

| consigli della Professoressa Rossella Santoro

“Per quanto riguarda il sospetto di
diagnosi, denti con smalto sottile
e polpa voluminosa sono segnali
d‘allarme della possibile presenza di
ipofosfatemia legata all’X e dovreb-
bero suggerire al dentista di inviare il
paziente ad un centro di riferimento
per la patologia — Rossella Santoro,
Professore Aggregato di Odontoiatra
Infantileall'Universita della Campa-
nia Luigi Vanvitelli di Napoli - . Anche
I'anamnesi e la storia clinica del pa-
ziente possono venire in aiuto dell'o-
dontoiatra e generare in lui il sospet-
to di ipofosfatemia legata all’X. Nei

bambini con XLH osserviamo anche
un maggior rischio di malocclusio-
ne e, molto spesso, l'inclusione del
canino superiore; cio significa che le
arcate dentali sono strette e si crea il
problema dell'affollamento dentale.
E nell'adulto le problematiche paro-
dontali portano a mobilita e perdita
precoce dei denti e alla conseguente
richiesta di sostituzione protesica”.

Limportanza

della prevenzione

La prevenzione e il monitoraggio co-
stante dei pazienti rimangono fonda-

Shine a light on XLH

La campagna social per sensibilizzare sull'lpofosfatemia legata all’X (XLH)

Si & conclusa il 31 maggio scorso la
campagna social e online “Shine a
Light on XLH" realizzata dall'azienda
farmaceutica Kyowa Kirin, che accen-
de i riflettori su questa patologia gra-
zie alla diffusione delle storie di perso-
ne affette e di immagini suggestive.

Una campagna che ha visto la parteci-
pazione attiva di Aismme che ha mes-
so a disposizione i suoi strumenti di
comunicazione. “Mai come quest’an-
no abbiamo avuto un riscontro positi-
vo all'iniziativa — spiega Manuela Vac-

carotto, vicepresidente di Aismme — i
nostri post hanno raggiunto 716.605
persone, e sono state moltissime le
interazioni, oltre 12 mila. Molti ci han-
no contattati, sia pazienti che persone
interessate. Pensiamo che sia impor-
tante continuare a sensibilizzare su
questa patologia I'lpofosfatemia lega-
ta all’X (XLH), una malattia metabolica
rara dell'osso che si stima colpisca un
nuovo nato ogni 25 mila e che conta
circa 2 mila pazienti in Italia, e conti-
nuiamo ad offrire ai pazienti I'accesso

Le persone che vivono quotidianamente

con I’XLH hanno una vitalita e una forza di

volonta inossidabili. Ho delle giornate

difficili in cui lotto contro il dolore, ma mi

concentro sempre sulle cose positive e vivo

la mia vita in modo pieno, fino in fondo.

- Annette, una persona che convive ogni giorno con I'XLH

(YOWa KIRIN

Co
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mentali per la gestione delle proble-
matiche dentali associate alla XLH.

“I nuovi farmaci a disposizione per la
patologia hanno mostrato una mag-
giore efficacia a livello osseo e sche-
letrico, migliorando notevolmente la
qualita di vita dei pazienti. Tuttavia,
gli effetti delle nuove terapie in rela-
zione alla salute del cavo orale avran-
no bisogno di maggiori dati a lungo
termine per essere confermati, sia
nei bambini che negli adulti.

La sigillatura dei solchi e delle fosset-
te dentali sono il primo suggerimen-
to che giunge dalla letteratura scien-

ai nostri progetti e servizi”.

Dal 2017 Aismme, che fa parte
dell’Alleanza Internazionale XLH che
riunisce le associazioni di pazienti
in tutto il mondo, ha messo a di-
sposizione per questi pazienti il suo
Centro aiuto-ascolto (numero verde
800.910.206). Ha inoltre attivato un
servizio di sostegno psicologico a
distanza (Progetto Aurora + XLH),
aperto oltre che ai pazienti metabo-
lici, anche alle famiglie dei pazienti
pediatrici, adolescenti ed adulti af-
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tifica per prevenire l'insorgenza di ca-
rie. Pero, specialmente nei bambini,
rimane centrale il controllo dell’ali-
mentazione, riducendo gli zuccheri e
i carboidrati, che innalzano il rischio
di carie. Occorre anche insegnare
loro a curare l'igiene dentale sin da
piccoli, per preservare il pit possibile
i denti decidui. Spazzolare con cura
i denti, usare dentifrici e collutori a
base difluoro e far controllare il bam-
bino dallo specialista fino a 2-3 volte
I'anno serve a tenere sotto controllo
una situazione potenzialmente dan-
nosa per il sorriso”.

La campagna

Undici persone con XLH prove-
nienti da Paesi di tutto il mondo,
oltre a raccontare la loro difficile
quotidianita con la malattia e
le loro speranze, si sono sotto-
poste a un'originale operazio-
ne artistica di make-up digitale
dei loro volti, in collaborazione
con un team di professionisti
di fama internazionale: make-
up artist, fotografi e specialisti
del ritocco digitale che facen-
do leva sulla natura luminosa
del fosforo, mirano a “fare luce”
sul ruolo vitale che questo mi-
nerale in molti dei processi piu
importanti dell'organismo, e
che in caso di squilibrio colpisce
duramente le persone affette
da XLH. Inoltre, e stato diffuso
un video ‘emozionale’sul tema.

fetti da XLH in tutta Italia. Molte le
richieste giunte in questi ultimi mesi.
“E importante aiutarli a uscire dall'iso-
lamento, offrendo supporti che mai
come quest'anno ci sono stati richiesti
- conclude -. Proprio per tenere alta
I'attenzione su questa patologia e rag-
giungere quanti piu pazienti possibili
stiamo collaborando per la realizza-
zione di un‘altra campagna di sensibi-
lizzazione e informazione, ‘Alla ricerca
del fosfato; che sara avviata a breve”.

nella tua dichiarazione dei redditi!
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Malattie: LAL-D

“LAL-D se non la conosci, non la riconosci”:
la nuova campagna di Aismme
La storia di Paolo* e I'importanza del sospetto di diagnosi

Paolo oggi ha 5 anni e mezzo, alle
spalle ha un percorso diagnostico
faticoso. La sua malattia e stata indi-
viduata quando gia aveva due anni,
grazie ad un prelievo fatto durante
un ricovero proposto dal suo pedia-
tra, che aveva notato durante la visita
di bilancio di salute il fegato ingros-
sato. Un sospetto di diagnosi che lo
ha spinto a richiedere un approfondi-
mento. Dopo il prelievo, le ecografie,
che confermano un ingrossamento
di fegato e milza e valori di coleste-
rolo e trigliceridi alle stelle. Quindi,
il trasferimento nel reparto malattie
metaboliche.

Paolo ha sette mesi. Vengono ese-
guiti altri esami tra cui quello gene-
tico e viene dimesso senza diagnosi,
con una terapia dietetica, povera di
grassi. Le analisi continuano e viene
esclusa l'ipercolesterolemia familiare.
Poi arriva il Covid, che rallenta tutto.
Tre giorni prima del compleanno dei
suoi due anni arriva finalmente la
diagnosi, grazie all'intuito di un me-
dico: il bambino ha la LAL-D nella sua
forma piu rara con esordio neonata-
le. Inizia la terapia, un'infusione ogni
due settimane che viene personaliz-
zata e tarata nel tempo.

Per i suoi genitori € un vero tsuna-
mi, la malattia cambia loro la vita:
é difficile accettarla, ma, grazie alla

La campagna

diagnosi e alla terapia, Paolo cresce
bene sia fisicamente che mental-
mente, frequenta la scuola e inseri-
sce nella sua routine la dieta e le in-
fusioni, cui dovra sottoporsi per tut-
ta la sua vita. Certo, diventa sempre
piu difficile man mano che cresce, a
scuola si confronta con i compagni
che mangiano cibi diversi, ma Paolo
e forte, capisce. E, soprattutto, sta
bene.

Quella di Paolo & una storia vera, ed &
la storia esemplare di difficolta di dia-
gnosi e di vita complessa di chi nasce
con il deficit di Lipasi Acida Lisoso-
miale (LAL-D), una malattia metabo-
lica genetica ultra rara, che colpisce
cioé meno di 1 paziente su 50.000
abitanti, cronica e progressiva.

L'eta media all'esordio della malattia
con i sintomi, & di 5 anni, '89% dei
pazienti ha un'eta all'esordio pari o
inferiore ai 12 anni. Se le manifesta-
zioni epatiche sono i sintomi clinici di
LAL-D piu comuni e prevalenti, I'87%
dei pazienti mostra sintomi della ma-
lattia in piu di un sistema d'organo.

Limportanza del
sospetto diagnostico
“In Italia si contano meno di 60 pa-
zienti e questo basso numero spiega
anche come mai la diagnosi sia com-
plessa - spiega Manuela Vaccarotto,

N

v

Se non la conosci, non la riconosci

Vicepresidente di Aismme - Molto
spesso i pediatri e i medici di fami-
glia esplorano strade piu comuni
come l'ipercolesterolemia familiare,
e la persona viene rimbalzata tra di-
versi specialisti. La diagnosi errata,
frequente tra i pazienti affetti da LAL-
D, o ritardata ha come conseguenza
I'aumento del rischio di complicanze
gravi e imprevedibili. Eppure, & pos-
sibile diagnosticare il deficit di LAL-D
tramite un esame del sangue che va-
luta I'attivita enzimatica. Ma ci vuole
il sospetto diagnostico”.

“La chiave per migliorare la prognosi
e il sospetto clinico precoce - precisa
Claudia Mandato, docente di Pedia-
tria Generale e Specialistica all'Uni-
versita di Salerno, esperta a livello
nazionale e internazionale nel campo
delle malattie epatiche pediatriche,
autrice di oltre 100 pubblicazioni
scientifiche, membro di numerosi
comitati scientifici e societa interna-
zionali, tra cui ESPGHAN e SIGENP -
presenza di steatosi epatica inspiega-

ta, in bambini non obesi o con dislipi-
demia (con livelli gravemente ridotti
di HDL) resistente alle statine, e in as-
senza di sindrome metabolica, la LAL-
D deve essere inclusa nella diagnosi
differenziale. La diagnosi pud essere
confermata rapidamente attraverso
un semplice test su goccia di sangue
secco che misura l'attivita enzimatica
della LAL-D. A cio si puo associare, nei
centri specializzati, I'analisi genetica
del gene LIPA".

La terapia esiste

Grazie alla terapia enzimatica sosti-
tutiva con sebelipase alfa, disponi-
bile anche in eta pediatrica, & pos-
sibile ridurre I'accumulo di lipidi nei
tessuti, migliorare i parametri epatici
e lipidici, prevenire la progressione
verso la cirrosi e ridurre il rischio car-
diovascolare. | risultati degli studi cli-
nici dimostrano che la terapia € ben
tollerata e porta a benefici clinici so-
stanziali gia entro le prime settimane
di trattamento.

Aismme, che segue i pazienti di questa pa-
tologia, ha lanciato la campagna “LAL-D se
la non conosci, non la riconosci” che punta
a sensibilizzare e informare possibili pazienti
e famiglie, ma anche pediatri di libera scelta,
medici di famiglia e specialisti.

“Utilizzeremo i social e altri strumenti in-
formativi, e abbiamo messo a disposizione i
servizi che gia offriamo a famiglie di pazien-
ti pediatrici e a pazienti adulti affetti da ma-
lattie metaboliche - spiega Cristina Vallotto,
Presidente di Aismme - Tra questi il supporto
psicologico gratuito in presenza o da remoto,
il numero verde 800 910206 del nostro Cen-
tro Aiuto Ascolto, che offre informazioni, sup-
porto e consigli, ma anche strumenti pratici
per i bimbi, come una favola sulla dieta o kit

di gioco per rendere piu ‘morbido’ I'approc-
cio dei piccoli pazienti alle terapie infusive.
Infine, abbiamo avviato un gruppo Facebo-
ok dedicato a famiglie pazienti LAL-D, dove
condividere le esperienze e creare una rete.
Una malattia rara e ultra rara crea solitudine e
difficolta emotive e pratiche molto pesanti. E
importante sapere che non si & mai soli".
“Oggi piu che mai é cruciale accendere i riflet-
tori su questa patologia ultra rara, ma tratta-
bile - continua la Professoressa Mandato - La
LAL-D si puo diagnosticare, si puo trattare, ma
solo se si pensa a lei. La formazione e la sen-
sibilizzazione dei pediatri e dei medici di me-
dicina generale rappresentano il primo passo
per cambiare la storia clinica di questi piccoli
pazienti”.

Dona il tuo 5 per mille ad Aismme. Indica il Codice Fiscale
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Deficit di ENPP1;
una malattia ultra rara dell'osso (sottostimata)
Aismme a sostegno dei pazienti e delle loro famiglie

E’ una malattia molto severa e ultra
rara, che si manifesta in un nuovo nato
su 64.000. Stiamo parlando del Deficit
di ENPP1 (Ectonucleotide Pirofosfa-
tasi/Fosfodiesterasi 1) che comporta
calcificazioni che bloccano il flusso
sanguineo all'interno delle arterie e
problemi alle ossa, con gravi compli-
cazioni, quando non anche la morte
nelle forme piu gravi. Ad oggi non ci
sono terapie approvate per la malattia,
ma esiste una potenziale terapia enzi-
matica sostitutiva attualmente in fase
di sperimentazione clinica per bambi-
ni da zero a 13 anni.

“L'ENPP1 & un gene che aiuta il corpo
a costruire ossa forti e a mantenere in
salute i vasi sanguigni. Se c'¢ un pro-
blema con questo gene il corpo pud
avere difficolta a formare ossa forti e
i vasi sanguigni possono non funzio-
nare correttamente - spiega Manuela
Vaccarotto, Vicepresidente di Aism-
me -. In Italia ci sono 9 pazienti, ma &
un numero sottostimato, dato che la
diagnosi & complessa. Una bassa nu-
merosita che crea isolamento nei pa-
zienti e nelle famiglie e scarsa visibilita
quando si tratta di esprimere i bisogni
di cura e di assistenza”

Aismme, associazione che segue e
lavora per pazienti affetti da malattie
metaboliche ereditarie, tra cui le ma-
lattie metaboliche dell'osso, e le loro
famiglie, ha offerto dunque la sua
disponibilita a rappresentare anche i
pazienti di Deficit di ENPP1.

“Il nostro obiettivo e accogliere e con-
dividere le necessita di pazienti e fami-
glie, diventando un punto di riferimen-
to e creando comunita - continua Vac-
carotto —. Dal 2017 rappresentiamo i
pazienti affetti da malattie metaboliche
dellosso, come I'lpofosfatemia X-Lin-
ked (XLH), offriamo supporto concre-
to e servizi dedicati, e partecipiamo ai
Tavoli Tecnici regionali dove portiamo
la voce dei pazienti per la realizzazione
dei Percorsi diagnostici terapeutici assi-
stenziali (PDTA). Lavoriamo per sensibi-
lizzare l'opinione pubblica, le Istituzioni
e il mondo medico sui bisogni dei pa-
zienti e utilizziamo diversi strumenti di
informazione, come il nostro sito web e
le pagine social, dove si offre anche so-
stegno con gruppi specifici per le diver-
se patologie metaboliche - conclude -.
Tutto questo & ora a disposizione anche
dei pazienti affetti da deficit ENPP1 e le
loro famiglie, per i quali stiamo inoltre

\{

Il deficit di ENPP1

La carenza di ENPP1 colpisce le
persone in modi diversi e pud
manifestarsi a qualsiasi eta. La
maggior parte delle volte questa
malattia é ereditaria, ma puo acca-
dere che si sviluppi casualmente.
La gravita dei segni e dei sintomi
puo variare anche tra persone
della stessa famiglia. Nuovi sinto-
mi possono apparire a qualsiasi
eta e tendono a peggiorare con il
tempo.

La diagnosi viene effettuata esa-
minando la storia familiare, i sin-
tomi e i risultati di test genetici.
Condizioni comuni legate alla ca-
renza di ENPP1 includono la Calci-
ficazione Arteriosa Generalizzata
Infantile (GACI) e il Rachitismo
Ipofosfatemico Autosomico Re-
cessivo di Tipo 2 (ARHR2). Queste
condizioni possono manifestarsi
precocemente, influenzando sia la
persona con la malattia che la sua
famiglia in molti modi.

La Calcificazione Arteriosa Ge-
neralizzata Infantile (GACI),
condizione rara e grave colpisce
i neonati prima e subito dopo

preparando materiali informativi da
distribuire nei Centri cura, campagne
informative per i medici e gli speciali-
sti e progettando servizi di supporto
dedicati”

A questi pazienti sono aperti anche
il Centro aiuto-ascolto con un n. ver-

la nascita. Pud causare sintomi
come insufficienza cardiaca, iper-
tensione, difficolta respiratorie o
mancato accrescimento. | neonati
hanno una prognosi sfavorevole,
con circa il 50% di mortalita entro
i 6 mesi di vita nonostante le cure
di supporto.

Il Rachitismo Ipofosfatemico
Autosomico Recessivo di Tipo 2
(ARHR2) pud svilupparsi nei pa-
zienti sopravvissuti alla GACI, ma
puo essere anche la prima mani-
festazione del deficit di ENPP1. In
eta Pediatrica provoca problemi
alle ossa a causa dei bassi livelli
di fosfato nel sangue (ipofosfate-
mia). | sintomi sono ossa deboli,
gambe arcuate, crescita ridotta
e anche perdita dell'udito. In eta
adulta l'ammorbidimento delle
ossa puo continuare e progredire
causando fratture o dolori signifi-
cativi che riducono la qualita del-
la vita. Inoltre, gli adulti possono
avere articolazioni e legamenti
dolorosi o immobili a causa di cal-
cificazioni intorno alle ginocchia,
fianchi, caviglie, mani e collo.

de dedicato (800 910 206), servizi e
progetti tra cui il Progetto Aurora +
XLH, un servizio gratuito che fornisce
sostegno psicologico in presenza o a
distanza ai genitori dei pazienti pedia-
trici e ai pazienti adulti al di fuori delle
strutture ospedaliere.

La carenza di ENPP1 & anche
associata alla proliferazione
intimale, che porta al
restringimento e all'ostruzione
dei vasi sanguigni

La carenza di ENPP1 é causata
da una o piu mutazioni nel gene
ENPP1 che porta a un'attivita
enzimatica ENPP1
compromessa

Nel tempo, I'osso diventa molle
e indebolito a causa della ridotta
mineralizzazione dello scheletro

Se non trattata, l'idrossiapatite
si deposita nei tessuti molli,
inclusi i vasi sanguigni, gli
organi, le articolazioniei
legamenti. Questo € noto come
calcificazione ectopica

Questo porta a bassi livelli di
pirofosfato (PPi), un inibitore
chiave della formazione e
deposizione di minerali ossei
(idrossiapatite)

Dona il tuo 5 per mille ad Aismme. Indica il Codice Fiscale nella tua dichiarazione dei redditi!
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L'Infermiere Case Manager al Centro MME di Verona
Esperienza molto positiva, Aismme dara continuita al progetto

“L'Infermiera Case Manager ha rap-
presentato una figura chiave nel
percorso di cura, capace di orien-
tare e supportare i pazienti con
competenza, empatia e continuita.
| risultati ottenuti testimoniano il
valore concreto del progetto e l'ef-
ficacia delle azioni, tra cui il miglio-
ramento della strumentazione tec-
nologica e l'utilizzo di WhatsApp
per comunicare con le famiglie, che
hanno reso piu umana e accessibi-
le linterazione, contribuendo ad
abbattere quelle barriere che spes-
so rendono difficile il rapporto tra
pazienti e sistema sanitario”. Sono
queste le parole della relazione fi-
nale del progetto Infermiera Case
Manager, una figura introdotta nel
Centro Screening e Centro Cura
MME dell’AOUI di Verona, grazie al
progetto di Aismme avviato nel lu-
glio 2023 e concluso a fine maggio
2025 con il cofinanziamento ini-
ziale della Fondazione Just, quindi
della Regione Veneto, per conclu-
dersi nuovamente grazie al contri-

buto della Fondazione Just.

Il progetto mirava a realizzare un
percorso innovativo di assistenza
alle persone con malattie metabo-
liche ereditarie affiancando loro la
Dottoressa Irene Cunial, Infermie-
ra, nella gestione della malattia
evitando una presa in carico fram-
mentata, molto spesso inefficace
e costosa. “Il feedback emerso dal
questionario e dal focus group -
spiega la Presidente di Aismme
Cristina Vallotto - ha dato risultati
piu che positivi, cui si sono accom-
pagnate molte le manifestazioni di
affetto da parte delle famiglie per
questa figura che si é rivelata fon-
damentale, in particolare nell'ac-
cogliere il bambino nel momento
del prelievo o durante il ricovero.
Il coinvolgimento attivo di oltre
1.200 persone, tra pazienti e fami-
liari, dimostra 'ampia portata dell’i-
niziativa e l'impatto. E un modello
che andrebbe esteso anche ad altri
contesti, come buona pratica nella
gestione integrata e umana delle

malattie rare”.

Aismme intende dare continuita
a questa esperienza, anche se il fi-
nanziamento e quindi il progetto
si @ concluso. “L'ampio consenso-
puntualizza Vallotto - evidenzia la
necessita di rendere stabile e strut-
turale questa presenza, che rappre-
senta un investimento strategico
per garantire continuita, umaniz-
zazione delle cure e miglioramento
della qualita complessiva dell’assi-
stenza”.

L'attivita si & svolta in stretta col-
laborazione con I'Equipe Medica
con riunioni per discussione casi,
allineamento per le attivita interne
ed esterne di sostegno alle famiglie
e ai pazienti piu gravi con disabilita
o con particolari esigenze mediche.
Una sinergia che ha permesso di
ottimizzare i percorsi di cura, raf-
forzando la rete di supporto per le
famiglie e favorendo un approccio
sempre piu personalizzato e mirato
alle necessita di cura dei pazienti e
al sostegno delle famiglie.

“La figura dell'IlCM & un vero e pro-
prio punto di riferimento e la sua
presenza ha permesso di costrui-
re relazioni piu solide e fiduciarie,
migliorando sensibilmente l'espe-
rienza di cura e alleggerendo il ca-
rico operativo dell'équipe medica
- conclude Vallotto -. L'accoglienza
pil curata, la disponibilita all’ascol-
to, la tempestivita nel rispondere ai
bisogni quotidiani e la capacita di
orientare i pazienti tra le comples-
sita del sistema sanitario hanno
reso I'lCM una figura chiave per
I'efficienza e la qualita del servizio".

Cosa mangera da grande?
Ricette per diete metaboliche speciali
In uscita il 5° volume “Ricette per dieta chetogenica”

E gia possibile prenotare I'ultimo
dei cinque volumi della collana
“Cosa mangera da grande? ricet-
te per diete metaboliche speciali”
realizzata da Aismme, in corso di
pubblicazione. |l ricettario racco-
glie ricette per dieta chetogenica,
adatte alla dieta per persone affette
da deficit del trasportatore GLUT 1,
deficit di piruvato deidrogenasi e
epilessia farmacoresistente in dieta
chetogenica.

“E una collana unica in Italia, che ha
avuto un grande successo — spiega
Manuela Vaccarotto, Vicepresiden-
te di Aismme - Abbiamo iniziato la
pubblicazione del primo volume
nel 2021 e abbiamo gia consegnate
piu di 2500 copie dei primi quattro,
inviate gratuitamente e senza spese
di spedizione ad ogni famiglia che

ne ha fatto richiesta. E uno dei nostri
progetti di livello nazionale, come
Un sorriso al cioccolato e la favola
Elefante blu, che ci permettono di
essere al fianco di bambini e fami-
glie dovunque risiedano”.

Frutto della collaborazione con la
dietista Alice Dianin, esperta in Ma-
lattie metaboliche Ereditarie - AOUI
di Verona, e una scuola di cucina,
contengono ricette facili da realiz-
zare, belle e buone da gustare che
rispondono alle esigenze nutrizio-
nali di molti pazienti metabolici.
Ciascun ricettario affronta un tipo
di dieta e le caratteristiche comuni
sono l'utilizzo degli Alimenti Die-
tetici ai Fini Medici Speciali, dove
previsti, e la riproposta di piatti tra-
dizionali, rielaborati con ingredienti
facilmente reperibili.

Il ricettario n. 5 pud essere prenota-
to scrivendo a info@aismme.org e
allo stesso indirizzo possono essere
richiesti anche gli altri volumi.

Questi i ricettari

gia realizzati:

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

+ Volume 2. Ricette a basso con-
tenuto di grassi o ipolipidiche,

adatte alla dieta per: difetti della
beta ossidazione degli acidi gras-
si a catena lunga o molto lunga,
deficit di carnitina palmitoil-tran-
sferasi, deficit multiplo di acil-CoA
deidrogenasi, e altre malattie trat-
tate con la limitazione dei grassi.

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

+ Volume 4. Ricette prive di frut-
tosio, adatte alla dieta per: frutto-
semia, intolleranza al fruttosio*

*non sono malattie metaboliche ereditarie.

COSA MANGIRA DA GRANDE?
RICETIE PER DIETE
METABOUGIE SPECIALI

RICETIE
PER DIETA CHETOGENICA

92181040285
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“Oltre la diagnosi: supporto e solidarieta MME"”

oltre la diagnosi ==
Supporto e Solidarieta MME

Il nuovo prc

Sostegno psicologico per le perso-
ne con Malattie Metaboliche Eredi-
tarie e i loro familiari all'interno e
all'esterno dell’ ospedaliera, e atti-
vita in corsia per i bimbi e sul ter-
ritorio con i pazienti adulti, i bam-
bini e le famiglie grazie all'aiuto di
volontari.

Sono queste le azioni previste dal
nuovo progetto di Aismme “Oltre
la diagnosi: supporto e solidarieta
MME’, che, grazie al cofinanziamen-
to della Regione Veneto, permette
di dare continuita e potenziare fino
alla fine del 2025 l'assistenza gia
disponibile per i pazienti pediatri-
ci, adulti con malattia metabolica
ereditaria e i loro familiari e care-
giver, sequiti dal Centro Regionale
di Cura e Screening delle Malattie
Metaboliche Ereditarie dell’AOUI di

Verona, Centro che Aismme sostie-
ne dal 2012.

Sostegno psicologico,
dentro e fuori

dall'ospedale

Il Progetto permette di offrire il so-
stegno psicologico a pazienti e fa-
miglie anche allinterno della strut-
tura ospedaliera, una necessita
particolarmente sentita. Completa
il supporto offerto dal 2020 all'e-

Il Progetto Aurora + XLH

Sostegno psicologico per pazienti metabolici di Verona e XLH di tutta Italia

E aperto ai pazienti e famiglie affet-
ti da malattie metaboliche eredita-
rie seguiti dal Centro cura diVerona
e a persone affette da ipofosfate-
mia legata all'’X (XLH) di tutta Ita-
lia. E il Progetto Aurora di Aismme,
attualmente inserito nel progetto
Oltre la diagnosi cofinanziato dalla
Regione Veneto, che offre un servi-
zio gratuito di sostegno psicologi-
co fuori all'ospedale in presenza e
anche daremoto. Il supporto psico-
logico viene offerto da alcuni Cen-
tri di cura, ma solo in caso di Day
Hospital o ricovero e non sempre
le famiglie possono permettersi a
casa un sostegno psicologico per-
sonalizzato, spesso molto oneroso.
Il progetto, attivato nel 2020 in
tempo di pandemia era inizialmen-

PROGETTO

+XLH

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

te pensato solo per i pazienti me-
tabolici sequiti a Verona, ma presto
e stato messo a disposizione anche
dei pazienti ipofosfatemici. “Con-
vivere con malattie metaboliche e
in particolare con I'XLH porta con
sé sfide importanti, ogni giorno -
spiega Cristina Vallotto, Presidente
di Aismme -.Sono condizioni che
possono incidere moltissimo sulla
vita, portando dolore, limitazioni
fisiche e momenti di scoraggia-
mento, & naturale sentirsi sopraf-
fatti. Il servizio & un'oasi di ascolto
e comprensione, uno spazio sicuro
dove esplorare e affrontare le emo-
zioni, che aiuta a sostenere le sfide
emotive legate alla condizione, che
offre un ascolto attento e soluzioni
su misura per una malattia grave-
mente invalidante e stigmatizzan-
te, di difficile gestione, con pesanti
ricadute psicologiche e sociali, in
cui le persone sono chiamate ad
affrontare gravose criticita”.

Il servizio, completamente gratu-
ito, viene effettuato da remoto o
in presenza nella sede di Aismme
a Verona per i pazienti afferenti il

sterno dell'ospedale, in presenza o
da remoto, un servizio difficile da
sostenere a livello privato gia utiliz-
zato da circa 150 pazienti e familia-
ri, che lo hanno molto apprezzato.

Attivita di sostegno
sul territorio e
coinvolgimento dei
Volontari

Un ulteriore obiettivo chiave del
progetto & quello di non lasciare

Centro Cura MME di Verona e da
remoto per i pazienti XLH e attual-
mente anche da altre malattie del
metabolismo osseo dovunque essi
risiedano. E un supporto disponi-
bile da diversi anni e apprezzato
da famiglie e piccoli e grandi pa-
zienti, che in numero sempre mag-
giore si affidano alla Dottoressa

famiglie

sole le famiglie e i pazienti adulti
nel loro quotidiano, coinvolgen-
doli in varie attivita e fare rete.
Per fare questo, Aismme si avvale
del supporto di volontari forma-
ti, che sono essi stessi pazienti o
familiari di pazienti che dedicano
il proprio tempo per portare sol-
lievo e promuovere il benessere
delle famiglie. Molte le attivita
proposte: letture per bambini
negli ambulatori e nelle sale d'at-
tesa; al di fuori dell'ospedale ,at-
tivita fisica, spesso trascurata ma
importante nella gestione della
malattia; attivita ludiche, come la
“Color Run’, e un servizio di infor-
mazioni su aspetti legati alla ma-
lattia, ai diritti esigibili e alle pro-
cedure burocratiche, con incontri
di gruppo per genitori.

Sarah Carcereri, Psicologa e psico-
terapeuta, formata al sostegno di
famiglie e pazienti affetti da que-
ste patologie.

Per richiederlo e sufficiente inviare
una mail a sostegno.psicologico@
aismme.org. Verra fissato un appun-
tamento telefonico, in video-consu-
lenza o in presenza entro 72 ore.

| Delegati regionali

di Aismme

Molise

Marialucia Pariselli
marialuciapariselli0@gmail.com
Abruzzo

Oreste Andalo
orestea62@virgilio.it
Campania

Giuseppe Buonanno
bgsgiuseppe@gmail.com
Piemonte-Valle d’Aosta
Denise Egiziano
egizianodenise@gmail.com

gt

X

nella tua dichiarazione dei redditi!
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“Psicologia e Nutrizione,
un approccio multidisciplinare per le MME”
Concluso il progetto, continua il servizio di sostegno psicologico in ospedale

Si e concluso il 30 giugno, salutato
con una grande festa il 7 giugno
nel Parco Avventura a Bosco Chie-
sanuova (VR), il progetto di Aism-
me “Psicologia e Nutrizione, un
approccio multidisciplinare per le
Malattie Metaboliche Ereditarie”
attivato nel luglio 2024 grazie al
supporto della Chiesa Valdese con
i fondi dell’8 per mille.
Considerati gli ottimi riscontri, le
attivita verranno riproposte grazie
al progetto “Oltre la Diagnosi” fino
alla fine del 2025.

Il progetto si proponeva di miglio-

Psicologia

e Nutrizione

rare la qualita della presa in carico
dei pazienti con Malattia Metabo-
lica Ereditaria afferenti al Centro
Regionale di Diagnosi e Cura delle
MME dell’AOUI di Verona attraver-
so l'inserimento di una psicologa
ospedaliera e percorsi di educa-
zione e informazione sulle patolo-
gie metaboliche e le diete speciali
ad esse correlate.

La psicologa all'interno dell’'ospe-
dale si & occupata di pazienti e
delle loro famiglie che fanno rife-
rimento al Centro Cura di Verona,
oltre 300 tra bambini e adulti, e
ai loro familiari, lavorando all'in-
terno dell'ospedale per costruire
percorsi di aiuto idonei, volti a mi-
gliorare il vissuto emotivo dei ge-
nitori nella comunicazione della
diagnosi o di ipotesi diagnostica,

sia in fase di screening neonatale
che per tutto percorso di presa in
carico.

Inoltre, sono stati organizzate at-
tivita di accompagnamento e di
educazione alimentare, condotte
da due dietiste e una counselor,
pensate per aiutare ad una gestio-
ne consapevole della dieta (scelta
dei prodotti, preparazione dei pa-
sti, ecc.), la realizzazione di corsi di
consulenza per il progetto di peer
education/patient empowerment,
che hanno visto l'attivazione di
due gruppi whatsapp, e il “Meta-
bolic Cooking”, una giornata di
festa finale dedicata all'incontro
tra i pazienti con diete normali o
speciali e altre terapie afferenti al
Centro di Verona, che ha coinvolto
familiari, amici e caregiver.

o
COOKING

Energia e coraggio
per vivere
I'avventura insieme!

~

~
~
~

LRI I
Sabato 7 siugno 2025
dalle 14 alle 19 presso

// BOSCOPARK

i PARCO AVVENTURA
dl Bosco Chlesanuova (Verona)

500 dolcetti di Pasqua con“Un sorriso al cioccolato”
Anche un piccolo gesto puo accendere un grande sorriso

Crescono di anno in anno le richie-
ste di dolci e dolcetti in cioccolato
aproteico per il Natale e la Pasqua
offerti da Aismme attraverso la
campagna “Un sorriso al cioccola-
to", un'iniziativa giunta ormai alla
quarta edizione, che ogni anno si
arricchisce di nuovi prodotti per
rendere le Feste sempre piu gio-
iose.

Lo scorso Natale sono stati distri-
buiti 900 pezzi, suddivisi tra dolce
di Natale e cioccolato aproteico
in varie forme, a Pasqua 2025 si e
raggiunto il numero di oltre 400
pezzi, grazie anche al nuovo dolce
pasquale aproteico.

“E uno dei progetti nazionali pro-
mossi dall’Associazione, che mi-
rano a promuovere il senso di co-
munita e a non lasciare le famiglie
in difficolta nel rispondere alle ri-
chieste dei loro bimbi nelle diverse
Festivita, soprattutto dove non esi-
stono associazioni di riferimento.
Un'iniziativa molto apprezzata: mai
come in questa edizione abbiamo

ricevuto una vera e propria ondata
di ringraziamenti — spiega Cristina
Vallotto, presidente di Aismme - e
l'eco sui social e stato incredibile.
Un gradimento che abbiamo girato
anche alle aziende, Mamoxi, Vitaflo
— Mevalia, Cambrooke, DMF Foodar
e Pharma, Aprome, che hanno of-
ferto i prodotti. Ringraziamo tutti
coloro che in seguito al dono han-
no inviato una donazione, questo
ci aiuta sostenere le spese di spe-
dizione in tutta Italia, che abbiamo

Unh SorﬁSO
al cioCcoL ﬂ 0

scelto siano a carico di Aismme”.

Il progetto sta coinvolgendo anche
altre associazioni che seguono ma-
lati metabolici rari, che hanno deci-
so di contribuire alla distribuzione
dei prodotti nei loro territori. Un
grande supporto lo hanno offerto
i delegati regionali di Aismme, che
hanno dato il loro aiuto per la distri-
buzione a mano, con la spedizione
o attraverso eventi organizzati nei
loro territori. Anche diversi Centri
cura hanno richiesto il materiale
per poterlo distribuire ai bambini
nei momenti del day hospital e di
ricovero.

“Ci teniamo a dire che i prodotti ci
vengono donati dalle aziende, an-
che se qualcosa abbiamo dovuto
acquistare per avere un numero
sufficiente di doni per potere dare

gioia a tutti i bambini - precisa
Vallotto — Diamo risposta alle pre-
notazioni in ordine cronologico di
arrivo e inviamo i prodotti mano a
mano che ci arrivano dalle aziende.
Non sempre riusciamo a garantire
un‘esatta coincidenza tra richiesta
e invio, ma desidero ricordare che
si tratta di un dono e noi cerchiamo
di fare quanto possibile, a seconda
di quello che abbiamo a disposizio-
ne".
“La campagna ‘Un sorriso al cioc-
colato’ & la dimostrazione concre-
ta che, unendo le forze e metten-
do il cuore in cio che si fa, si puo
arrivare lontano, portando un
momento di dolcezza e normali-
ta nelle vite di chi affronta ogni
giorno la sfida di una malattia
rara — conclude -. Aismme conti-
nuera a lavorare affinché nessun
bambino venga dimenticato, e
ogni Festa possa essere davvero
per tutti, anche grazie alla gene-
rosita di chi crede nel valore della
condivisione”.
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