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Editoriale

Nuove terapie, nuove prospettive

| valore della collaborazione tra associazioni
e centri clinici per migliorare la vita delle persone
con malattie metaboliche ereditarie

Negli ultimi anni, il panorama delle malattie me-
taboliche ereditarie — e in particolare della fenil-
chetonuria (PKU) — sta lentamente cambiando.
Le nuove terapie che stanno diventando disponibili
rappresentano una grande opportunita per i pa-
zienti e le loro famiglie.

Non si tratta solo di farmaci o tecnologie innovati-
ve: parliamo di strumenti che possono trasformare
concretamente la qualita della vita, alleggerendo il
carico quotidiano della gestione dietetica e apren-
do prospettive di maggiore autonomia, integrazio-
ne sociale e serenita.

La ricerca scientifica, in questo campo, sta final-
mente portando risultati tangibili. Tuttavia, perché
queste innovazioni diventino davvero accessibili
e producano i loro effetti nella vita delle persone,
serve un sistema organizzato e collaborativo, in cui
pazienti, famiglie, centri clinici e istituzioni lavorino
insieme in modo strutturato e continuo.

In questo contesto, le associazioni di pazienti rive-
stono un ruolo fondamentale.

Sono spesso il primo punto di ascolto e di supporto
per le famiglie, un ponte tra la realta quotidiana e il
mondo clinico, e una voce collettiva che aiuta a far
emergere i bisogni reali dei pazienti.

In molti casi, le associazioni si fanno anche sosteni-
trici dirette dei Centri di riferimento, contribuendo
concretamente — talvolta anche economicamen-
te — a colmare le lacune organizzative del sistema
sanitario: fornendo supporto a figure professionali
mancanti, promuovendo iniziative di formazione,
informazione e sensibilizzazione, e sostenendo pro-
getti di ricerca o miglioramento dei servizi.

Eppure, nonostante questo ruolo cruciale, la col-
laborazione tra associazioni e Centri clinici non é
ancora pienamente sviluppata. Manca spesso un
dialogo strutturato, continuo e bidirezionale, che
permetta di condividere priorita, progettualita e
obiettivi comuni.

Una maggiore integrazione e un lavoro sinergico
consentirebbero di attuare molti piti progetti a fa-
vore dei pazienti e delle famiglie, migliorando la
qualita della vita e rendendo piu efficace l'intero
sistema di presa in carico.

La sfida dei prossimi anni sara proprio questa: co-
struire alleanze solide, basate sulla fiducia recipro-
ca e sulla valorizzazione dei ruoli. Le associazioni,
infatti, non devono sostituirsi ai Centri clinici, ma
affiancarli come partner attivi, capaci di dare voce
ai bisogni delle persone e di contribuire alla realiz-
zazione di un modello di cura pitt uma-
no, partecipato e sostenibile.

Le nuove terapie portano speranza,
ma la speranza diventa realta solo se
il sistema — professionisti, istituzioni
e associazioni — si muove insieme,
con visione e collaborazione. Perché
ogni passo avanti nella cura deve
tradursi in un passo avanti nella vita
quotidiana di chi vive una malattia
metabolica ereditaria.

La Presidente di Aismme

Cristina Vallotto

La Vicepresidente di Aismme

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

poter dare una corretta informazione
nell’ambito della prevenzione, diagnosi
e trattamento delle Malattie Metaboli-
che Ereditarie.
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10 novembre 2025: Aismme festeggia i suoi 20 anni

Al lavoro sempre al fianco dei pazienti metabolici rari

Nel 2005 lo screening neonatale
esteso gratuito e per tutti i bimbi
nati in Italia, non c’era. Solo in pochi
centri nascita, in poche aree della
Penisola, progetti pilota andavano
oltre il numero di tre malattie meta-
boliche screenate per legge. Allora
la chiamavamo la roulette russa del
codice postale: se eri fortunato tuo
figlio nasceva in un Centro che assi-
curava piu screening. Altrimenti do-
vevi solo sperare che nascesse sano.
Lo screening neonatale esteso a
piu malattie allora era un sogno,
ma noi ci credevamo e nel 2005 ab-
biamo fondato Aismme perché il no-
stro sogno diventasse realta. Ci sia-
mo riuscite: dopo 11 di lavoro é stata
approvata una legge, la 167/2016,
che ha esteso a 40 il pannello delle
malattie screenate e ne ha sancito
I'obbligatorieta e la gratuita di que-
sto test per ogni neonato in ogni
Centro nascita d'ltalia.

Oggi oltre 300 bimbi vengono
identificati precocemente ogni
anno, e sottratti alle conseguenze di
malattie che stravolgerebbero la vita
loro e delle loro famiglie. | bimbi che
hanno avuto un destino migliore
grazie allo SNE sono destinati ad au-
mentare, dal momento che, grazie
al lavoro in rete con altre realta del
mondo delle malattie rare, il pannel-
lo di screening, seppure lentamente,
continua ad ampliarsi.

Ci piace festeggiare cosi i 20 anni di
Aismme, con il ricordo di un succes-
so, che abbiamo perseguito con
tenacia e determinazione per mol-
ti, moltissimi anni.

Avremmo potuto
fermarci qui, ma

non lo abbiamo fatto
Abbiamo continuato a lavorare per
offrire ai pazienti metabolici una mi-
gliore qualita di vita, un follow up
all’altezza delle complesse neces-
sita delle loro malattie, una legi-
slazione adeguata e i conseguenti
finanziamenti, per non farli sentire
cittadini di serie B.

Lo abbiamo fatto lavorando nei ta-
voli decisionali, tra cui il coordina-
mento nazionale per lo SNE istituito
presso I'lSS, e ai tavoli di lavoro sulle

malattie metaboliche ereditarie di-
ventando in breve un vero e proprio
punto di riferimento oltre che per i
pazienti anche per il mondo medico
e le Istituzioni. Abbiamo realizzato
campagne informative e di sensibi-
lizzazione sui bisogni dei pazienti.
Continuiamo a promuovere la colla-
borazione tra enti e associazioni nel-
la convinzione che assieme si arriva
piu lontano.

Ci siamo impegnate sul piano na-
zionale con progetti per i pazienti,
supportando e offrendo servizi an-
che alle persone affette da malattie
metaboliche dell'osso, come I’XLH e
I'ENPP1.

Ci siamo anche dove ...non siamo:
i nostri delegati regionali coprono
cinque regioni dove non esistono as-
sociazioni di riferimento, su richiesta
di famiglie e pazienti.

Sul territorio Aismme é l'associazio-
ne di riferimento del Centro scree-
ning e cura dell’AOIU di Verona,
cui afferiscono oltre 300 pazienti tra
bambini adolescenti e adulti affetti
da Malattie Metaboliche Ereditarie.
Lo sosteniamo con contributi eco-
nomici per favorirne la crescita e
renderlo una struttura di eccellenza,
contribuendo in modo determinan-
te al consolidamento della struttura
e al riconoscimento di questo cen-
tro di alta professionalita. Abbiamo
arricchito I'equipe finanziando i
contratti di un’infermiera case ma-
nager, una psicologa e una dietista,
per garantire |'assistenza completa
e specialistica che questi pazienti
richiedono. Ai pazienti e alle loro
famiglie offriamo ascolto, informa-
zioni, progetti, supporto psicologico
gratuito per rendere piu lieve la loro
vita quotidiana.

Un futuro di impegno
Insomma, dopo vent'anni siamo or-
gogliose di quanto abbiamo ottenu-
to, e vogliamo sempre di piu, perché
i bisogni aumentano. In un momen-
to in cui la sanita pubblica & sempre
pili in difficolta, i malati rari non sono
certo la priorita nelle politiche socio
sanitarie.

Cosi continuiamo a lavorare e a com-
battere, unendo le nostre forze al ric-

co e sempre pil agguerrito mondo
dell'associazionismo, creando sem-
pre piu comunita.

La nostra forza viene dai bambini
e dalle famiglie che ci hanno dato

APS @

fiducia e che continueremo ad ac-
compagnare, passo dopo passo,
nel loro cammino. Se siamo ancora
qui, lo dobbiamo soprattutto a loro.
Grazie, di cuore.

alsimme

Associazione Italiana Sostegno
Malattie Metaboliche Ereditarie

L’associazione dei malati
e delle loro famiglie
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LEA

Nuovi LEA: otto nuove malattie nello SNE

Lintesa in Conferenza Stato-Regioni, ma necessari altri passaggi

I nuovo aggiornamento dei Livelli
Essenziali di Assistenza (LEA) ha
ottenuto l'intesa da parte della
Conferenza Stato-Regioni nella
seduta del 23 ottobre scorso. Si
tratta di un passaggio fondamen-
tale, ma non ancora sufficiente
per rendere operative le nuove
prestazioni: il decreto dovra es-
sere finalizzato, adottato formal-
mente dal Governo e pubblicato
in Gazzetta Ufficiale.

“E stato probabilmente supera-
to lo scoglio maggiore dell’iter
approvativo del provvedimento
- sottolinea Roberta Venturi, avvo-
cato dello Sportello Legale OMaR
‘Dalla parte dei rari’ -. Ora l'atto
sara sottoposto al parere delle
pertinenti Commissioni parlamen-
tari e se non emergeranno rilievi,
potra essere poi pubblicato, pre-
vio adempimento delle formalita
necessarie, che auspichiamo pos-
sano concludersi entro poco tem-
po. Una volta pubblicato in Gaz-
zetta Ufficiale, il provvedimento
stesso prevede un termine di 30
giorni per la piena operativita del-
le misure previste”.

“Il provvedimento - spiegano
le Regioni in una nota - che ha
richiesto un lungo lavoro tecni-
co e di confronto istituzionale,
comprende misure sia a impat-
to finanziario, per un totale di
circa 149,5 milioni di euro annui
gia coperti da risorse stanziate,
sia interventi a costo zero, ma di
grande rilevanza clinica e orga-
nizzativa. Tra questi, l'inclusione
definitiva dello screening neo-
natale per I'Atrofia Muscolare
Spinale nel pannello di patologie
previste dallo SNE (screening na-
zionale esteso) nazionale. L'obiet-
tivo dell'intervento e quello di
eliminare prestazioni ormai obso-
lete, migliorare l'appropriatezza
organizzativa e clinica e favorire
una maggiore razionalizzazione
prescrittiva, in linea con la ridu-
zione degli oneri per il Servizio
sanitario nazionale”.

Le novita

Il nuovo Dpcm amplia lo Scree-
ning Neonatale Esteso includen-
do otto ulteriori patologie meta-
boliche e rare: immunodeficienze

combinate gravi (SCID), mucopoli-
saccaridosi di tipo | (MPS 1), adre-
noleucodistrofia legata all’X (X-
ALD), malattia di Pompe, malattia
di Fabry, malattia di Gaucher e al-
tre glicogenosi.

Si tratta di malattie rare ma gravi,
che beneficiano in modo deter-
minante della diagnosi precoce.
Il programma interessera oltre
390mila neonati lI'anno, con un
impatto stimato di quasi 15 milio-
ni di euro. Le risorse saranno co-
perte in parte attraverso fondi gia
disponibili.

Esclude pero una lista di altre pa-
tologie gia validate dal Tavolo Tec-
nico Screening.

Tra gli aggiornamenti previsti
dalla bozza approvata, figurano
I'introduzione del test NIPT per
le principali trisomie e l'inseri-
mento di nuove malattie rare e
croniche tra quelle esenti. Il prov-
vedimento interviene anche su
alcune prestazioni specialistiche
e sull'organizzazione dei percorsi
assistenziali, ma i dettagli saran-
no definiti nella versione definiti-
va del decreto.

Il Ministro Schillaci

“ Dopo otto anni aggiorni-
amo i livelli essenziali di assi-

stenza, aumentando il numero
di prestazioni che il servizio
sanitario nazionale mette a
disposizione di tutti i cittadini.
L'intesa in Conferenza Stato-
Regioni € un passo in avanti
verso la conclusione dell’iter
dei provvedimenti che ora pas-
sano all’'esame delle Commis-
sioni parlamentari. Con questo
aggiornamento arrivano per
i cittadini ulteriori terapie in-
novative, nuovi screening ed
esenzioni per diverse patolo-
gie. E un altro importante se-
gnale concreto di attenzione
ai bisogni di salute attraverso
cure sempre piu di qualita e
all'avanguardia. Sono convinto
che le Commissioni parlamen-
tari opereranno con la neces-
saria rapidita per concludere
tempestivamente gli ultimi
passaggi e arrivare presto al

traguardo finale. ,,

Aismme:“Bene, ma non possiamo fermarci qui”

“Un passo avanti importante, ma
non possiamo fermarci qui.” Cosi
Cristina Vallotto, presidente di
Aismme, commenta |‘approva-
zione dei nuovi Livelli Essenziali
di Assistenza (LEA) da parte della
Conferenza Stato-Regioni, che
portera all'inclusione nello Scre-
ening Neonatale Esteso (SNE) di
otto nuove malattie metaboliche
e rare: immunodeficienze com-
binate gravi (SCID), mucopolisac-
caridosi di tipo | (MPS 1), adreno-
leucodistrofia legata all’X (X-ALD),
malattia di Pompe, malattia di
Fabry, malattia di Gaucher e altre
glicogenosi. “Si tratta di patologie
gravi - sottolinea Vallotto — per le
quali la diagnosi precoce rappre-
senta un cambio di passo decisivo
nella qualita e nelle prospettive di
vita dei pazienti”.

Per Aismme questo risultato, atte-
so da anni, € al tempo stesso una
conquista e un monito: “Abbiamo
dovuto aspettare otto anni per
un aggiornamento - ricorda Ma-
nuela Vaccarotto, vicepresidente
dell’associazione —. Lo SNE & uno
strumento di prevenzione che
deve evolvere con la scienza, non
restare bloccato dalla burocrazia”.

Le richieste di Aismme

L'associazione chiede che l'aggior-
namento del pannello SNE abbia
una corsia preferenziale e un fondo
nazionale dedicato, per garantire
aggiornamenti costanti e omoge-
nei in tutte le regioni. “Ogni giorno
di ritardo pesa sulla vita dei bam-
bini - ribadisce Vallotto -. Servono
velocita, risorse e una rete naziona-
le piu forte per garantire diagnosi

precoci e pari diritti di salute a tutti
i neonati”.

“Oggi possiamo dirci soddisfatte
- aggiunge Vaccarotto — ma non
dobbiamo dimenticare che questo
passo arriva troppo tardi per mol-
ti bambini che non hanno potuto
ricevere una diagnosi tempestiva.
Ora il documento dovra passare
alle Commissioni parlamentari: au-
spichiamo che [l'iter sia rapido, per-
ché ogni giorno di attesa puo avere
conseguenze pesanti”.

Lo Screening
Neonatale Esteso: una
conquista di civilta

Per Aismme, l'approvazione rap-
presenta anche un riconoscimento
dello SNE come strumento di equita
e salute pubblica, capace di salvare
vite attraverso la diagnosi precoce.

“L'estensione del programma av-
venuta nel 2016 - ricorda Vallotto
— e frutto di un impegno che por-
tiamo avanti dal 2005. Significa
dare a ogni neonato la possibilita
di un futuro migliore, evitando
danni gravi e irreversibili”.

Guardare al futuro
Lampliamento del pannello au-
mentera il numero di bambini dia-
gnosticati precocemente. “Occor-
re rafforzare la rete nazionale dei
Centri di screening, diagnosi e cura
- conclude Vallotto — per garantire
uniformita, qualita e uguaglianza
su tutto il territorio. Tutti i neonati
devono avere le stesse opportunita
di salute, indipendentemente dalla
regione in cui nascono. Ora servono
continuita, risorse e volonta politica
per completare questo percorso”.

92181040285
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Via libera al Piano Nazionale Cronicita
Ma i fondi sono contingentati in un'ottica isorisorse

La gestione delle malattie croniche
rappresenta una delle partite piu
complesse e urgenti che il sistema
sanitario deve giocare.. Dopo nove
anni di gestazione, il Piano Nazio-
nale Cronicita (PNC) e stato final-
mente aggiornato e ha ottenuto
semaforo verde dalla Conferenza
Stato-Regioni. Con circa il 40% del-
la popolazione coinvolta (in misura
preponderante sono anziani) la cro-
nicita non & piu un tema marginale.
Ma il piano, che pure va considerato
un passo avanti importante, deve
fare i conti con gli ostacoli strut-
turali: niente risorse economiche
aggiuntive, dovranno essere so-
stanzialmente definiti i criteri per

I'inclusione nelle liste, permangono
limiti normativi nella gestione dei
dati sanitari.

Le Regioni sottolineano che il Pia-
no € isorisorse e non assicura una
copertura finanziaria, occorre una
ricognizione dei costi prevedibili
e lamentano l'assenza di criteri
chiari per lI'inserimento delle pa-
tologie.

Le risorse esistenti provengono dal
Fondo sanitario nazionale, con ul-
teriori investimenti della Missione
6 del PNRR (assistenza domiciliare
e telemedicina). Si riorganizzano in
questo modo, su scala nazionale,
le attivita di prevenzione, diagno-
si e cura delle patologie croniche.

Al centro della strategia si colloca
il “Patto di Cura”, un modello che
ribalta la logica tradizionale dell’as-
sistenza, coinvolgendo attivamente
pazienti e caregiver. Lobiettivo e
promuovere |'autogestione, l'acqui-
sizione di competenze e |'adozione
di stili di vita salutari, trasformando
il paziente da destinatario passivo a
protagonista consapevole del per-
corso di salute.

Un elemento cardine del piano &
la creazione di una Cabina di Regia
Nazionale. Questo organismo avra
il compito di garantire I'integrazio-
ne tra risorse e servizi, favorendo
I'uniformita delle pratiche su tutto
il territorio e contrastando le di-

suguaglianze ancora evidenti tra
Nord e Sud ltalia.

| programmi si prefiggono di raffor-
zare la tutela assistenziale e l'inte-
grazione sociosanitaria, puntando
con decisione su strumenti come
la telemedicina, il fascicolo sani-
tario elettronico e il monitoraggio
remoto, soprattutto nelle aree
periferiche. In questo contesto, le
farmacie territoriali assumono un
ruolo strategico, diventando presi-
di di prossimita per il monitoraggio
delle terapie, la prevenzione delle
complicanze, la somministrazione
di vaccini, il controllo della pressio-
ne arteriosa e altro.

(da mondosanita)

Malattie rare, rischio esclusione per un terzo delle associazioni
Rarelab:“Serve rivedere il requisito dei 10 anni per I'accesso al RUAS”

Pit di un terzo delle associazioni di
pazienti che operano nei settori del-
le malattie rare, croniche e oncologi-
che rischia di restare fuori dai nuovi
processi di partecipazione istituzio-
nale previsti dal Registro Unico delle
Associazioni della Salute (RUAS). A
rappresentare un ostacolo é il requi-
sito dei dieci anni di costituzione, che
taglierebbe fuori oltre il 36% delle re-
alta associative piu giovani.

Il dato emerge dalla survey condotta
nell'ambito del Progetto InPags - |
pazienti protagonisti delle decisioni
terapeutiche, coordinato da Rarelab
con la partecipazione dell'InPags
Network, che riunisce 68 associazio-
ni e 2 organizzazioni di pazienti.

Il progetto, avviato nel 2024, punta
a promuovere un modello parteci-
pativo in cui le associazioni contri-
buiscano in modo concreto ai pro-
cessi regolatori. Tuttavia, il requisito
temporale previsto dalla Legge di
Bilancio 2025 (n. 207/2024) rischia
di frenare proprio le realta piu inno-
vative e competenti, spesso nate per
rispondere a bisogni emergenti.

Del tema si & parlato nel corso del
convegno “ll Ruolo del Paziente
nei Processi Regolatori. Lesperien-
za InPags” che si é svolto lo scorso 4
novembre a Roma. Il limite dei dieci

anni, ha spiegato Francesco Macchia,
Managing Director di Rarelab, esclu-
de realta giovani ma altamente qua-
lificate, soprattutto nel campo delle
malattie rare. E necessario modifica-
re la norma o prevedere eccezioni,
anche perché il RUAS non é ancora
operativo.

Dalla survey emerge inoltre che le
associazioni stanno cambiando: di-
minuiscono i volontari ma cresco-
no i professionisti con competenze
tecniche, legali e gestionali. Molte
associazioni “nuove” sono spesso
composte da persone esperte, con
competenze trasversali, e si dotano
di strumenti che fino a poco tempo
fa non erano obbligatori anche per
far fronte ad una sempre crescente
richiesta di trasparenza in tutte le sue
parti, con piu attenzione sui bilanci,
ai requisiti RUNTS, al GDPR in ambito
sanitario Realta piu strutturate, quin-
di, anche se di recente fondazione.
Sul tema é intervenuta anche Lara
Gitto, presidente della Commis-
sione Scientifica ed Economica di
AIFA:"AIFA riconosce il valore strate-
gico di un dialogo costruttivo, tra-
sparente e continuativo con le asso-
ciazioni di pazienti quale strumento
essenziale per integrare, nei proces-
si di valutazione e autorizzazione

allimmissione in commercio dei
medicinali sul territorio nazionale, le
conoscenze e le esperienze dirette
maturate dalle stesse associazioni,
che possono arricchire il patrimonio
informativo dell’autorita regolatoria.
In tale prospettiva, il Regolamento
CSE prevede la possibilita di convo-
care in audizione le associazioni di
pazienti, in relazione alle patologie
di rispettiva competenza. A partire
dall'introduzione di tale previsio-
ne, nell'ultimo anno AIFA ha dato
concreta attuazione al principio di
partecipazione, convocando, quan-
do ne ha ravvisato la necessita, le
associazioni di pazienti in audizione,
rendendo cosi effettivo un confronto
aperto e inclusivo a supporto delle
proprie attivita istituzionali”.

Un buon approccio, ma
con un forte vincolo

Le associazioni chiedono di ridurre
il requisito di anzianita da dieci a tre
anni, o di individuare criteri alternati-
vi che valorizzino la qualita del lavoro
svolto, la trasparenza e I'impatto sul-
le comunita di riferimento.

“Auspico che il criterio temporale
previsto per l'accesso al RUAS venga
interpretato con flessibilita, valoriz-
zando il merito e la reale capacita

di incidere sui processi decisionali
- ha puntualizzato Italia Agresta di
APMARR - La possibilita di relazio-
narsi con interlocutori di alto livello,
come AIFA o altre autorita sanitarie,
non dipende dall’anzianita, ma dalla
formazione dei rappresentanti, dalla
qualita delle attivita svolte, dalla co-
erenza tra obiettivi statutari e azioni
concrete, e dalla capacita di generare
un impatto reale nel contesto in cui
l'associazione opera”.

InPags

Il progetto & nato nel 2024 per
avviare in Italia un approccio par-
tecipativo, in cui le associazioni
potessero contribuire in modo
effettivo ai processi regolatori.
Ha sollecitato la necessita di pre-
vedere nel Regolamento sull'Or-
ganizzazione e Funzionamento
della Commissione Scientifica ed
Economica del Farmaco di AlIFA la
possibilita convocare in audizio-
ne le Associazioni di pazienti. Ha
previsto l'istituzione del Registro
Unico delle Associazioni della
Salute (RUAS, Legge di Bilancio
2025) gestito dal Ministero della
Salute, non ancora operativo.
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Il Deficit di Ornitina Transcarbamilasi

Risultati incoraggianti dall'editing genomico in vivo su neonati

E una notizia che accende la spe-
ranza quella dei dati di un primo
neonato trattato con ECUR-506,
una terapia sperimentale di editing
genomico in vivo per il deficit di or-
nitina transcarbamilasi (OTCD), una
rara malattia metabolica ereditaria
che impedisce all'organismo di eli-
minare I'ammoniaca dal sangue. La
terapia di editing genico é proget-
tata per ripristinare in modo per-
manente il gene OTC danneggiato
con una copia funzionante.

A distanza di sei mesi dal tratta-
mento, il piccolo paziente non ha
mostrato eventi avversi significa-
tivi e la produzione dell'enzima
sembra stabile, con una riduzione
dei livelli di ammoniaca, dimo-
strando il potenziale di questa te-
rapia nel prevenire le crisi iperam-

moniemiche che caratterizzano la
malattia. E un dato preliminare, ma
che segna una svolta: correggere il
difetto genetico fin dai primi gior-
ni di vita potrebbe evitare le crisi
iperammoniemiche che mettono a
rischio la sopravvivenza e lo svilup-
po neurologico.

Per le famiglie e i pazienti si tratta
di una prospettiva concreta di cura,
la dove finora per i casi piu difficili
I'unica opzione definitiva era il tra-
pianto di fegato e per gli altri dieto-
terapie e farmaci per tutta la vita.
Anche se restano da verificare la si-
curezza a lungo termine e I'accessi-
bilita dei trattamenti, i primi risultati
offrono un messaggio di fiducia: I'e-
diting genomico sulle malattie rare
sta aprendo strade che fino a poco
tempo fa sembravano impossibili.

La storia di Tomas

Tomas era un neonato sano alla
nascita, ma dopo appena una set-
timana ha iniziato a non mangiare
e a vomitare.

La mamma, Mariana, originaria
dell'Ucraina ma residente a liford,
racconta: “Tomas e diventato inco-
sciente a casa e non apriva piu gli
occhi, e stato davvero spaventoso.
Abbiamo chiamato un’ambulanza
e siamo stati portati al nostro ospe-
dale locale. All'inizio i medici non
riuscivano a capire cosa avesse.
Siamo rimasti Ii tutto il giorno: so-
spettavano un'infezione, ma non
erano sicuri. Tomas peggiorava e,
purtroppo, l'ospedale non poteva
aiutarci. Cosi siamo stati trasferiti
in ambulanza al Great Ormond
Street Hospital (GOSH). Quando
siamo arrivati al GOSH, nel giro di
un‘ora o due ci hanno detto che il
livello di ammoniaca nel sangue
di Tomas era troppo alto — 840. In
quel momento non capivo ancora
cosa significasse.”

Al GOSH, a Tomas é stata diagno-
sticata un deficit di OTC (ornitina
transcarbamilasi) e ha partecipato
allo studio clinico OTC-HOPE. La
scorsa estate ha ricevuto la tera-
pia genica sperimentale ECUR-

506, presso la struttura di ricerca
clinica dedicata NIHR GOSH Clini-
cal Research Facility.

Il trattamento, somministrato una
sola volta per via endovenosa,
agisce direttamente sulle cellule
epatiche. La terapia genica e pro-
gettata per ripristinare in modo
permanente il gene OTC difettoso
con una copia funzionante.

“Il trattamento e andato bene, ma
Tomas non I'ha tollerato subito.
Ha dovuto seguire una terapia
a base di steroidi per ridurre I'in-
fiammazione del fegato, una rea-
zione immunitaria causata dalla
terapia genica. Sei mesi dopo,
non ha piu bisogno degli steroi-
di e sta facendo grandi progressi:
non deve piu seguire una dieta
speciale né assumere farmaci
‘spazzini. Siamo estremamente
grati ai medici e agli infermieri del
GOSH per tutto l'aiuto e il soste-
gno. Pensavamo che un trapianto
di fegato fosse l'unica possibilita
per Tomas, e sarebbe stato molto
difficile. Siamo felicissimi che ab-
bia potuto ricevere la terapia ge-
nica: é stato incredibile. Di recente
abbiamo festeggiato il suo primo
compleanno!”

Lo studio

Lo studio OTC-HOPE ¢ in corso nel
Regno Unito, negli Stati Uniti, in Au-
stralia e in Spagna e la sperimenta-
zione di Fase I/Il ha l'obiettivo di va-
lutare la sicurezza e l'efficacia di una
dose di ECUR-506 somministrata per
via endovenosa in neonati maschi
con diagnosi confermata di OTCD ad
esordio neonatale.

Sta arruolando neonati fino a set-
te mesi di eta (al momento dello
screening) che soddisfano alcuni
criteri, che saranno seguiti per sei
mesi per la fase principale dello
studio. Larruolamento continuera
anche nel 2026. Al termine dello
studio, i partecipanti passeranno
allo studio di follow-up a lungo
termine della durata di 14,5 anni
(ECUR-LTFU).

Lediting genomico,
come funziona

La novita di questa tecnologia rap-
presenta un modo completamente
nuovo di inserire un gene. La copia
del gene OTC funzionante & proget-
tata per essere inserita con molta
precisione in una posizione specifi-
cata in uno dei cromosomi. Gli ap-
procci precedenti non consentivano
l'integrazione genica nei cromoso-
mi, portando alla perdita di effica-
cia nei bambini piccoli, il cui fegato
cresce molto velocemente. Questo
nuovo approccio mira a trattare i
bambini con un'efficacia simile di un
trapianto di fegato, ma con un'infu-
sione una tantum di terapia genica.
La nuova terapia viene somministra-
ta direttamente alle cellule del fega-
to attraverso due vettori virali ade-
noassociati (AAV). Uno trasporta una
“forbice molecolare” — una nucleasi
- capace di aprire il DNA in un pun-
to preciso, mentre laltro inserisce
nel sito corretto una copia sana del
gene OTC. Lobiettivo & permettere
al fegato di produrre in modo per-
manente I'enzima mancante, inter-
venendo alla radice della malattia.
Rispetto alle terapie geniche “clas-
siche”, che si limitano a introdurre
una copia del gene sano, l'editing
genomico consente una correzione
precisa e duratura, riducendo i ri-
schi di perdita di efficacia nel tempo.

Il Deficit di Ornitina
Carbamilasi

Il deficit di ornitina transcarbami-
lasi (OTCD) ha una prevalenza sti-
mata in 1/56.500 - 1/113.000 nati
vivi, & una malattia metabolica
ereditaria legata a mutazioni del
gene OTC, che é localizzato sul
cromosoma X, il che significa che
colpisce principalmente i maschi.
Le femmine possono essere por-
tatrici sane o con sintomi lievi.

E il tipo pit comune di disturbo
del ciclo dell'urea, e la caratte-
ristica principale e lincapacita
dell'organismo di eliminare I'am-
moniaca dal sangue. Livelli alti di
ammoniaca nel sangue possono
portare a danni neurologici irre-
versibili: i neonati che ne soffrono
possono manifestare letargia, vo-
mito, scarsa suzione, crisi epiletti-
che, coma e, infine, alla morte gia
nei primi giorni di vita. Se la prima
crisi iperammoniemica richiede la
dialisi e la somministrazione di far-
maci che eliminano I'ammoniaca,
anche dopo aver stabilizzato i pic-
coli pazienti la gestione medica ri-
mane continua. L'unica soluzione
terapeutica per i casi piu difficili
il trapianto di fegato, procedura
che sarebbe meglio effettuare en-
tro il primo anno di vita, con tutte
le complicanze del caso. Altri trat-
tamenti possibili includono diete
a basso contenuto proteico e l'uso
di farmaci che riducono i livelli di
ammoniaca nell'organismo. Que-
sto stabilizza il paziente ma non
impedisce il rischio di peggiora-
mento delle condizioni a causa di
alti livelli di ammoniaca.

Inoltre, la somministrazione in vivo
- senza bisogno di prelevare e mani-
polare le cellule del paziente in labo-
ratorio — semplifica la produzione e
potenzialmente riduce i costi.
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European Biotech Week: focus sullo SNE
Uniamo: "Fondamentale innovazione tecnologia e aggiornamento”

In occasione della XlIl edizione della
European Biotech Week, iniziativa di
divulgazione scientifica promossa
e coordinata a livello nazionale da
Assobiotec-Federchimica, Uniamo
- Federazione italiana malattie rare
ha organizzatolo lo scorso ottobre
il webinar 'Genetica e screening
neonatali, quali opportunita?. Lo-
biettivo é tenere alta l'attenzione di
politica, istituzioni e stakeholder del
mondo della salute sullo screening
neonatale esteso e affrontare i temi
dello screening genetico e delle
tecniche di analisi innovative che lo
caratterizzano, che offrono oppor-
tunita e allo stesso tempo sollevano
alcune questioni etiche.

"E' necessario trovare uno strumen-
to legislativo che renda tempestivo
e sistematico l'aggiornamento del
panel Sne: solo cosi possiamo salva-
re la vita ai bambini - spiega Annali-
sa Scopinaro, presidente di Uniamo
-. Il caso della leucodistrofia meta-
cromatica (Mld), sul quale stiamo
conducendo un'azione di sensibi-
lizzazione da mesi, & emblematico:
rischiamo di avere a disposizione
terapie efficaci e di non poterle uti-
lizzare per mancanza di diagnosi
prima della comparsa dei sintomi. Il
programma dello Sne ¢ gia a regime
in tutti i punti nascita del nostro Pa-
ese: & necessario che, fatte le dovu-
te verifiche con il gruppo nominato
dal ministero, la procedura succes-

siva sia snella e immediata. E dove
questo sia comunque troppo lungo
si proceda con progetti pilota. La
politica ha un ruolo fondamenta-
le in questo, specialmente in vista
della legge di Bilancio. Non servono
fondi stratosferici per farlo"

Alcune Regioni si stanno muoven-
do in autonomia per inserire nuove
malattie nel pannello SNE. La To-
scana, con una recente delibera, ha
inserito diverse nuove patologie nel
proprio panel tra cui la leucodistro-
fia metacromatica e in Lombardia
e attivo un progetto per inserire la
Mld nello Sne, che ha coinvolto qua-
si 28mila neonati, ma non in tutti i
punti nascita della regione

Il Centro di coordinamento dello
screening neonatale esteso, istituito
presso I'lSS, svolge un ruolo fonda-
mentale nella gestione, monitorag-
gio e promozione di quello che e
un programma di diagnosi e presa
in carico di eccellenza in ambito eu-
ropeo, ricorda Uniamo. "A otto anni
dall'istituzione il bilancio e positivo
- dice il direttore generale dell'lss,
Andrea Piccioli -. E stato fatto mol-
to, in termini di confronto con i re-
ferenti regionali, allineamento delle
attivita e confronto su un'organizza-
zione complessa e sugli strumenti
a disposizione nei diversi territori.
Sanita pubblica, equita, coerenza,
competenza ed evidenza scientifi-
ca sono le cinque parole chiave che

hanno guidato in questi anni l'atti-
vita del centro. Molti passi ancora
vanno fatti, ma le priorita su cui la-
vorare sono chiare. E indubbio che
in questi anni l'attivita del Centro di
coordinamento degli screening ne-
onatali, mirata all'attuazione della
legge 167 del 2016, ha posto le basi
per la definizione di processi unifor-
mi per l'effettuazione dei program-
mi di screening neonatale e I'imple-
mentazione di strumenti efficaci del
loro monitoraggio”.

Lo screening genetico,
indispensabile
ovunque

In Puglia € iniziato l'innovativo pro-
gramma di screening neonatale con
metodo genetico 'Genoma Puglia,
in grado di individuare circa 500 pa-
tologie rare. "Le tecnologie per uno
screening neonatale genomico sono
largamente disponibili sul territorio
nazionale e i costi paragonabili all'in-
sieme degli screening neonatali che
oggi vengono fatti - rimarca Paolo
Gasparini, presidente della Societa
italiana di genetica umana (Sigu) - Si
aprono opportunita terapeutiche e
riabilitative per moltissime malattie e
non solo quelle metaboliche, perché
non dovremmo impegnarci in que-
sto ambito? Il progresso va gestito
avendo chiaro I'ampio beneficio che
ne deriverebbe ai cittadini".

Queste potenzialita devono pero

essere bilanciate da una grande
attenzione alle implicazioni etiche
che queste tecniche innovative
inevitabilmente generano. "Lo Sne
- puntualizza Simona Bellagambi,
vicepresidente di Eurordis e dele-
gata estero di Uniamo - oggi puo
diagnosticare solo patologie per le
quali esiste gia un trattamento e sul-
le quali un intervento precoce puo
ridurre o anche eliminare gli effetti
della malattia a insorgenza in eta ne-
onatale e infantile. Con l'avvento di
strumenti e metodi innovativi dello
screening genomico, gia utilizzati in
programmi e progetti pilota in Italia
e all'estero, dobbiamo interrogarci
se occorre ripensare a nuovi criteri.
Non dobbiamo dimenticare, inoltre,
che lo Sne non é solo un test diagno-
stico, ma & un sistema che necessita
di una coerente e qualificata presa in
carico. E necessario dunque che a un
ampliamento di malattie diagnosti-
cate con lo screening genomico, an-
che la Rete dei centri di riferimento
si faccia trovare pronta. Quello che
e certo e che, grazie anche a queste
nuove tecniche, non alternative ma
complementari all'attuale screening
biochimico, potremo arrivare a una
diagnosi tempestiva per un sempre
maggior numero di malattie rare".

Il webinar 'Genetica e screening
neonatali, quali opportunita?’ &
disponibile sul canale Youtube di
Uniamo.

Nasce l'Intergruppo Parlamentare 'Genetica e Genomica'
SIGU:“Un passo fondamentale per la salute e l'innovazione”

Nell'ottobre scorso e nato IInter-
gruppo Parlamentare “Genetica e
Genomica”. Lobiettivo & promuovere
la conoscenza, il dibattito e l'elabora-
zione di strategie legislative sui temi
della genetica e della genomica,
ambiti che rappresentano una fron-
tiera cruciale per la prevenzione, la
diagnosi e la cura di molte malattie,
nonché per lo sviluppo di un sistema
sanitario innovativo e sostenibile.

La Societa Italiana di Genetica Umana
(SIGU) ha espresso grande soddisfa-

zione e ha offerto la sua competenza
scientifica per supportare il lavoro
dei parlamentari con dati, evidenze
e proposte concrete. Collaborera con
i membri dell'Intergruppo per la de-
finizione di politiche sanitarie basate
sull'evidenza scientifica, con l'obietti-
vo di migliorare la presa in carico dei
pazienti e garantire a tutti i cittadini i
benefici delle nuove conoscenze nel
campo della genomica. “LIntergrup-
PO puod rappresentare uno spazio di
confronto interdisciplinare tra mondo

scientifico, istituzioni e cittadini — ha
sottolineato la SIGU - un'occasione
per favorire l'equita di accesso alla
diagnostica e alla clinica genetica/ge-
nomica nonché alle innovative tera-
pie genetiche su tutto il territorio na-
zionale, un volano per lo sviluppo di
programmi di ricerca e innovazione in
linea con gli standard internazionali,
un supporto alla formazione continua
dei professionisti in genetica medica’”.
“Altrettanto cruciale sara la promo-
zione di eventi pubblici e iniziative

di divulgazione in cui veicolare una
comunicazione chiara, trasparente
e scientificamente rigorosa — ha di-
chiarato Paolo Gasparini, Presidente
di SIGU - sui temi della genetica, del-
la genomica e delle terapie avanzate.
Una corretta informazione é infatti
essenziale non solo per rafforzare
la fiducia dei cittadini e dei pazienti,
ma per favorire scelte consapevoli e
sostenere un dibattito pubblico in-
formato, libero da semplificazioni e
fraintendimenti”.
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L'indagine PatientView 2024
Peggiora tra i pazienti la reputazione dell'industria farmaceutica

La reputazione dell'industria far-
maceutica continua a deteriorarsi,
seppur leggermente, rispetto al
picco positivo raggiunto durante
la pandemia da COVID-19 nel 2021.
Lo rivela un nuovo studio condotto
da PatientView realizzato consul-
tando 518 associazioni mondiali di
pazienti affetti da malattie rare. Di
queste 144 sono italiane e nel 2024
hanno supportato, collettivamente
e in modo attivo, circa un milione
di pazienti. Coinvolte 32 aziende
farmaceutiche, 11 in piu rispetto
all'edizione precedente.

| dati, relativi al 2024 e pubblicati
nel settembre 2025, mostrano che
il 55% delle organizzazioni inter-
pellate considera “eccellente” o
“buona” la reputazione complessi-
va del settore farmaceutico, ma &
un numero in calo rispetto al 59%
del 2021.

Anche i gruppi di pazienti italia-
ni ritengono che la reputazione
aziendale dell'industria farmaceu-
tica nel suo complesso sia peggio-
rata da quando aveva raggiunto il
suo picco nel 2022 (subito dopo la
pandemia da Covid), quando ben il
75% dei gruppi di pazienti italiani
avevano valutato la reputazione
“Eccellente” o “Buona”. Nel 2023 la
percentuale e scesa al 56%, e nel
2024 érisalita al 61%.

Il ruolo attivo

delle associazioni

La tendenza al ribasso nella per-
cezione dell'industria farmaceu-
tica da parte delle associazioni di
pazienti rappresenta un segnale
d‘allarme significativo, consideran-
do che queste organizzazioni svol-
gono un ruolo sempre piu centrale
nel panorama sanitario globale.
Come sottolineato dal parallelo
studio “Patients in Action” di Pa-
tientView, che ha coinvolto 1.144
associazioni di pazienti nel mondo,
le organizzazioni di pazienti rari
sono ormai considerate influencer
sanitari fondamentali, le cui opi-
nioni sono rispettate dalla maggior
parte degli stakeholder del settore
sanitario.

In Italia, i risultati dello studio mo-

PATIENT
VIEW

strano che sebbene solo il 40% dei
gruppi di pazienti italiani si consi-
derino come stakeholder vitali nel-
la sanita italiana, tali gruppi di pa-
zienti risultano ricoprire comunque
un ruolo importante nella fornitura
dell'assistenza sanitaria. Inoltre,
ben il 62% dei gruppi di pazienti
italiani partecipanti ha affermato di
collaborare con le autorita gover-
native e i decisori politici, in parti-
colare nella discussione sulla forni-
tura dell’assistenza sanitaria.

Criticita persistenti:

le politiche di prezzo

e la trasparenza

Le principali aree problematiche
identificate dalle associazioni di
pazienti riguardano le politiche di
prezzo dei farmaci, dove l'industria
farmaceutica viene giudicata con
particolare severita: le associazio-
ni continuano a valutare come “di-
screte” o “scadenti” diverse attivita
cruciali per i pazienti con malattie
rare, con particolare riferimento
alle strategie di pricing.

Una maggiore trasparenza sui prin-
cipi che guidano la remunerazio-
ne degli investimenti in ricerca e
sviluppo € una richiesta costante
delle organizzazioni di pazienti,
che sollecitano informazioni piu
chiare su come i costi dei farmaci
per malattie rare si colleghino ai
benefici clinici dimostrati, al grado
di bisogno medico insoddisfatto e
alle considerazioni di equita sani-
taria. Appare anche l'esigenza che
I'azienda si concentri sul paziente
e lo coinvolga nello sviluppo dei
farmaci, ampliando i programmi di
supporto per le comunita di malat-
tie rare e croniche

Successi e aree di miglioramento
Nonostante le criticita, oltre la meta
delle associazioni di pazienti con
malattie rare riconosce all'industria
farmaceutica successi significativi
in diverse attivita fondamentali,
come la fornitura di prodotti be-
nefici per i pazienti, la sicurezza dei
farmaci, l'innovazione, le relazioni
con le associazioni di pazienti, I'in-
tegrita aziendale e la fornitura di
informazioni dedicate ai pazienti.
Tuttavia, persistono insoddisfazio-
ni significative riguardo alla qualita
delle partnership con le aziende
farmaceutiche, particolarmente nei
livelli di coinvolgimento nelle atti-
vita di ricerca e sviluppo. Solo il 5%
delle circa 7mila malattie rare co-
nosciute dispone di un trattamen-
to, e solo circa la meta ha un'orga-
nizzazione di sostegno ai pazienti,
evidenziando l'enorme gap tera-
peutico ancora esistente.

Verso

una collaborazione

piu efficace

L'evoluzione del rapporto tra indu-
stria farmaceutica e associazioni
di pazienti con malattie rare si in-
serisce in un contesto normativo
in rapida trasformazione. La Fda
statunitense, per esempio, ha re-
centemente avanzato i Principi di
Evidenza per le Malattie Rare per
fornire maggiore velocita e preve-
dibilita nella revisione delle terapie
destinate a trattare malattie rare
con popolazioni di pazienti molto
piccole. E uno scenario che richie-
de alle aziende farmaceutiche un
ripensamento strategico dell'ap-
proccio alle malattie rare, non
solo in termini di sviluppo clinico
ma anche di modelli di pricing e
trasparenza. Man mano che il set-
tore dei farmaci orfani si espande,
rappresentera una fetta pit gran-
de delle entrate dell'industria far-
maceutica, rendendo cruciale una
maggiore attenzione alle esigenze
e percezioni delle associazioni di
pazienti.

La crescente attenzione da parte di
governi e assicuratori sui prezzi dei
farmaci rende fondamentale una

valutazione trasparente del valore
terapeutico. Ecco perché le associa-
zioni di pazienti con malattie rare,
sempre piu influenti nel panorama
sanitario globale, dovranno svol-
gere un ruolo sempre piu deter-
minante nel plasmare le politiche
dell'industria farmaceutica, che
richieda un coinvolgimento auten-
tico e partnership basate sulla fidu-
cia reciproca e sulla trasparenza.
(fonte: Patientview)
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Diagnosi di una malattia utrarara
non compresa hel panel
Lo SNE strumento utile anche
per patologie ultrarare

Per la prima volta in ltalia, lo scre-
ening neonatale ha permesso di
individuare un caso di deficienza di
metilmalonil-CoA epimerasi (MCEE),
un rarissimo difetto metabolico mai
rilevato finora in questo contesto. La
scoperta, pubblicata sull'Internatio-
nal Journal of Neonatal Screening,
porta la firma dei ricercatori Evelina
Maines, Roberto Franceschi, France-
sca Rivieri, Giovanni Piccoli, Massimo
Soffiati, Andrea Bordugo, Giulia Ro-
della, Francesca Teofoli, Monica Vin-
cenzi e Marta Camilot, provenienti
principalmente dagli ospedali e dalle
universita di Trento e Verona.

La MCEE & una malattia genetica che
compromette la capacita dell'organi-
smo di metabolizzare correttamente
proteine e grassi, con sintomi che
possono variare da crisi metaboli-
che precoci a forme completamen-
te asintomatiche. Identificata per la

prima volta nel 2006, resta una con-
dizione estremamente rara e poco
conosciuta.

Nel caso italiano, una bambina nata
sana é risultata positiva a valori ano-
mali di alcuni metaboliti (C3 e MCA)
durante il prelievo neonatale di rou-
tine. Gli approfondimenti genetici,
condotti dai team di Trento e Verona,
hanno confermato la presenza di
una mutazione nel gene MCE.

La piccola, ora di un anno, cresce re-
golarmente e non sta seguendo una
terapia (consigliata una dieta normo-
proteica e una restrizione proteica
durante malattie intercorrenti). Non
ha mai avuto episodi di scompenso
metabolico.

Il deficit di MCEE rimane una condi-
zione poco conosciuta, con quadri
clinici variabili e ancora difficili da
prevedere. Secondo gli autori, que-
sto caso dimostra che la deficienza

di MCEE, pur non essendo inclusa uf-
ficialmente nei pannelli di screening
neonatale, pud essere individuata
incidentalmente grazie alle analisi
di secondo livello gia previste per
altre malattie metaboliche, come I'a-
cidemia propionica o la metilmalo-
nica. La diagnosi di MCEE mediante
screening neonatale & oggi ancora
difficile, ma questo caso contribui-
sce alla caratterizzazione biochimica
di questa malattia rara. Raccogliere
nuovi casi permettera di capire me-
glio l'evoluzione della deficienza di
metilmalonil-CoA epimerasi e come
gestirla nel tempo.

Insomma, il caso dimostra quanto
lo screening neonatale esteso sia
cruciale anche per individuare an-
che patologie ultrarare e non incluse
nei pannelli ufficiali, confermando
anche l'eccellenza e la qualita della
ricerca clinica italiana.

Fai sentire
la tua

voce!

/

)

Partecipa
al sondaggio
Rare Barometer

Il programma Rare Barometer
di EURORDIS sta conducendo
un sondaggio, incentrato su cio
che aiuta le persone che vivono
con una malattia rara o non dia-
gnosticata - e le loro famiglie - a
gestire lo stress quotidiano, par-
tecipare al lavoro o allistruzione
e mantenere i contatti sociali. Il
sondaggio & accessibile in tutto
il mondo in 25 lingue.

E possibile partecipare fino al 14
dicembre 2025.

Per informazioni www.eurordis.
org/rare-barometer-survey-
launch-2025/

3L

Rare
Barometer

Puglia: lo screening genetico neonatale gratuito per tutti
Da aprile 2025, individua fino a 500 malattie rare

Attivato dal 16 aprile 2025 in tutto
il territorio regionale “Genoma Pu-
glia”, il primo programma di scree-
ning genomico neonatale gratuito
e universale: ogni bambino nato
nei 24 punti nascita della regione
viene sottoposto, previo consenso
dei genitori, a un test genetico che
individua fino a 500 malattie rare.
Il programma, in precedenza un
progetto pilota avviato nel giugno
2024, e ora reso operativo in modo
strutturale grazie ad uno stan-
ziamento da parte della Regione
Puglia di 5 milioni di euro. Nella
prima fase erano stati coinvolti
circa 4.400 neonati, con l'identi-
ficazione di malattie genetiche
rare in oltre 3% dei casi. Piu di 150
bambini hanno cosi potuto rice-
vere cure precoci, migliorando in
modo significativo la loro qualita e
aspettativa di vita.

Realizzato nel Laboratorio di Ge-
netica Medica dell'Ospedale “Di
Venere” dell’Asl Bari, il programma
utilizza tecnologie di sequenzia-
mento NGS e macchinari di ulti-
missima generazione, in grado
di avviare contemporaneamente
fino a 384 analisi da una goccia di
sangue. In pochi giorni & possibile
riconoscere patologie genetiche
anche in fase asintomatica, con-
sentendo diagnosi tempestive e
avvio immediato delle terapie.
“Abbiamo creato un flusso di lavo-
ro completamente automatizzato
e sicuro - spiega il dottor Mattia
Gentile, direttore della UOC di Ge-
netica Medica - Ogni campione e
tracciato da un barcode univoco,
dal prelievo fino al referto finale,
in forma pseudonimizzata. Tutte
le neonatologie sono collegate
al nostro laboratorio tramite una

piattaforma in cloud, conforme
alle norme europee sulla privacy e
alla regolamentazione della Agen-
zia Nazionale per la Cybersecurity”.
Ad ottobre erano gia stati raccolti
campioni di oltre 9.500 neonati,
con un‘adesione che supera il 90%

delle famiglie. Analizzati oltre 8.000
campioni, il programma ha gia per-
messo di individuare 242 casi di
malattie genetiche rare, avviando
per ciascuno la presa in carico e il
percorso di sorveglianza clinica.
(da Buonasera24)
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Una nuova tecnologia 3D per studiare i lisosomi
Piu vicini a diagnosi precoci e terapie mirate per le malattie lisosomiali

Arriva una buona notizia dal mondo
della ricerca: una nuova tecnica svi-
luppata dal Consiglio nazionale delle
ricerche (Cnr) e dal Tigem di Pozzuoli
potrebbe rivoluzionare la diagnosi e
il trattamento delle malattie da accu-
mulo lisosomiale, un gruppo di oltre
60 malattie genetiche rare che colpi-
scono soprattutto il sistema nervoso
e gli organi vitali.

Grazie a un approccio innovativo,
per la prima volta & possibile osser-
vare i lisosomi — le “centrali di riciclo”
delle cellule - in tre dimensioni e in
tempo reale, senza I'uso di marcatori
fluorescenti. Questo significa poter
studiare come cambiano forma e
comportamento nei pazienti affetti
da queste patologie, in modo molto
piu preciso e vicino alla realta clinica.
La tecnica, basata sulla tomografia
olografica in configurazione citome-

trica a flusso (HTFC), consente di ana-
lizzare migliaia di cellule in sospen-
sione e di individuare biomarcatori
tridimensionali capaci di distinguere
le cellule sane da quelle malate. Una
novita che apre la strada a diagnosi
piu rapide e affidabili, ma anche a
terapie mirate, personalizzate e mo-
nitorabili nel tempo.

“Questa tecnologia - spiega Daniele
Pirone, ricercatore presso il Cnr-Isasi
e autore dello studio assieme ai ri-
cercatori Cnr-Isasi Pasquale Mem-
molo e Lisa Miccio - ci consente per
la prima volta di ottenere informa-
zioni tridimensionali, quantitative
e label-free in cellule vive sospese
della malattia di Niemann-Pick tipo
C, un contesto molto piu vicino a
quello clinico rispetto alle cellule
aderenti tradizionalmente usate in
microscopio”.

Lo studio

La nuova tecnologia permette di
ottenere tomografie ad alto con-
tenuto informativo basate sull’in-
dice di rifrazione, senza bisogno
di colorazioni chimiche o pre-
parazioni complesse: questo ha
permesso di analizzare migliaia
di cellule in sospensione, identifi-
cando biomarcatori morfometrici
3D che distinguono in modo affi-
dabile le cellule sane da quelle af-
fette da NPC1 e di monitorare gli
effetti di interventi farmacologici
e genetici. In questo modo é stato
possibile misurare con precisio-
ne i cambiamenti nella posizione
e nella morfologia dei lisosomi,
aprendo la strada a nuovi biomar-
catori per le malattie da accumulo
lisosomiale.

Lo studio, pubblicato sulla rivista

ACS Nano, & stato applicato in
particolare alla malattia di Nie-
mann-Pick di tipo C1, una patolo-
gia rara e grave causata da difetti
nei lisosomi. Grazie all’analisi 3D,
e stato possibile osservare come
le alterazioni nella forma e nella
posizione dei lisosomi influenzino
I'accumulo di colesterolo, e come
la loro correzione possa migliora-
re il funzionamento cellulare.

Il prossimo passo sara testare la
tecnologia su cellule derivate di-
rettamente dai pazienti, per ren-
derla un vero e proprio strumento
diagnostico clinico.
“Lintegrazione della citometria
olografica nella ricerca traslazio-
nale spiega - Pietro Ferraro, diri-
gente di ricerca del Cnr-lIsasi - &
un passo fondamentale verso ap-
plicazioni cliniche concrete”

Sindrome di Sanfilippo: Aifa approva I’Anakinra
Utilizzo off label, la soddisfazione dell’Associazione di pazienti Sanfilippo Fighters

Pubblicata in Gazzetta Ufficiale I'approvazione, da
parte di AIFA (Agenzia Italiana del Farmaco), dell'uti-
lizzo off-label del farmaco Anakinra (Kineret) per la
sindrome di Sanfilippo. Il farmaco & gia autorizzato e
rimborsato in Italia per altre indicazioni terapeutiche
come Artrite Reumatoide (AR), COVID-19, Sindromi
Febbrili Periodiche (CAPS, FMF) e Malattia di Still.
Anakinra ha gia dimostrato, e continua a conferma-
re in diversi studi, la capacita di modificare i sintomi
della sindrome di Sanfilippo, migliorando la qualita
del sonno, il comportamento, la postura e la capa-
cita di nutrirsi. Questi effetti promettono di rappre-
sentare una vera e propria svolta nella vita dei pa-
zienti e delle famiglie, donando speranza concreta
dove prima cera solo attesa.

“Un risultato storico per la nostra comunita, che apre
nuove prospettive terapeutiche per una patologia
rara e ancora priva di cure specifiche - commenta
I'Associazione di pazienti Sanfilippo Fighters - E il
risultato di un percorso congiunto e appassionato
portato avanti con la rete dei Centri italiani per le ma-
lattie metaboliche, iniziato nel 2016, quando alcuni
genitori della nostra Associazione seguivano gli svi-
luppi di uno studio clinico, condotto in America, che
valutava l'efficacia del farmaco nei pazienti affetti da
sindrome di Sanfilippo e con costanza ed ostinazione
hanno lottato e insistito fino a portare all'attenzione
della comunita degli esperti di malattie metaboliche
italiani la possibilita del suo utilizzo nel nostro paese”.

Giornata Mondiale di sensibilizzazione
sulla sindrome di Sanfilippo

Domenica 16 novembre si & celebrato
in tutto il mondo la Giornata di sensibi-
lizzazione sulla Sindrome di Sanfilippo
o Mucopolisaccaridosi di tipo Ill (MPS
I1), una ricorrenza per diffondere con-
sapevolezza in onore dei bambini che
combattono ogni giorno con la malat-
tia e quelli che ci hanno lasciato.
“Quest’anno la Giornata di sensibilizza-
zione porta con sé un‘ondata di speran-
za: l'approvazione di Aifa della prima
terapia per la sindrome di Sanfilippo,
il Kineret (Anakinra) - ha spiegato Katia
Moletta - L'aspettativa della nostra co-
munita & immensa. Migliorare la qua-
lita del sonno, la mobilita, ridurre gli
episodi epilettici: questi per noi sono
traguardi vitali. Sapere che esiste un
trattamento accessibile che puo aiutare
i nostri figli a vivere meglio, ci restitui-
sce una prospettiva di vita, la possibilita
di sognare, sperare, fare, e soprattutto,
vivere”.

Nelfcho“oto mondiale Sanfilippo,
unisciti alla squadra dei Fighters!

" L'UNIONE FA LA CURA

SANﬂlLlPPO
Fighters
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PKU&NOI: pazienti e specialisti insieme

per parlare di Fenilchetonuria (PKU)

PKU& fale382025

Una piazza virtuale che si apre ogni
anno dove aggiornarsi grazie alla
presenza di esperti, clinici e ricerca-
tori cui era possibile porre domande,
sullo stato dell’arte nella ricerca e le
novita sulle terapie. Era PKU&NOI,
l'evento online in diretta che si e
svolto lo scorso 28 giugno, aperto
ai pazienti e alle loro famiglie. Un
appuntamento ormai annuale per
confrontarsi e fare rete, dove parla-
re di diritti e servizi con i rappresen-
tanti delle associazioni dei pazienti,
e ..scoprire insieme nuove ricette,
presentate in diretta da mamma Ve-
ronica, approfondendo i temi della
dietoterapia con la nutrizionista.

Particolare attenzione in questa edi-
zione ai temi relativi alla sessualita,
alla contraccezione e alla gravidan-
za, con un focus sulla Procreazione
Medica Assistita. Molte le domande

sull'approvazione allimmissione in
commercio della sepiapterina per il
trattamento di pazienti adulti e pe-
diatrici, una nuova e promettente
opzione terapeutica, che pero prima
di essere resa disponibile in Italia do-
vra attendere il processo di prezzo-
rimborso e l'autorizzazione da parte
di Aifa.

Presentato, inoltre, il servizio PKU
in Rosa, un counseling specialistico
multidisciplinare per ragazze e gio-
vani donne con PKU offerto dall'O-
spedale Buzzi di Milano.

L'evento era promosso da otto asso-
ciazioni di pazienti, tra cui Aismme,
con i patrocini dell’lstituto Superiore
della Sanita, del SIMMESN, SINUPE e
UNIAMO.

| video di PKU&NOI 2025 e di tutte le
precedenti edizioni sono disponibili
sul sito PKUenoi.it

PKU AL CENTRO: confronto con gli esperti e show cooking
2025: Verona protagonista, Roma ha chiuso il tour

Incontri in tutta Italia con interventi
di esperti su dieta, alimentazione,
aspetti psicologici e show cooking,
con l'obiettivo di fornire a persone
con PKU, caregiver e familiari infor-
mazioni, consigli e suggerimenti utili
per migliorare la gestione della con-
dizione e di conseguenza la loro qua-
lita di vita in un contesto amichevole
e conviviale.

E PKU al centro, l'iniziativa realizzata
con la partecipazione delle sette As-

sociazioni di pazienti metabolici italia-
ne tra cui Aismme e il supporto non
condizionante di BioMarin. Gli appun-
tamenti prevedevano tavole rotonde
con specialisti aperti a domande e
show cooking, con un pranzo finale
tutti insieme. “Un format che piace e
che funziona - ha commentato Ma-
nuela Vaccarotto, vicepresidente di
Aismme — perché unisce informazio-
ne e convivialita, creando un clima di
fiducia e di scambio”.

Sette le citta coinvolte nell'edizione
2025: Bari, Palermo, Napoli, Firenze,
Padova, Verona, Bologna e Roma.

Verona, 18 ottobre

La tappa di Verona ha rappresenta-
to un momento di grande parteci-
pazione e confronto. Una giornata
intensa, costruita intorno ai valori
della condivisione e della conoscen-
za, resa possibile grazie alla collabo-
razione del Centro Regionale di Dia-
gnosi e Cura delle Malattie Metabo-
liche Ereditarie dell’AOUI di Verona.
Durante la tavola rotonda “Vivere
con la PKU", clinici e professionisti
tra cui Irene Cunial, Pamela Massa,
Aurora Favaro, Liliana Indelicato,
Laura Rubert ed Elena Sani hanno
affrontato i temi centrali della ge-
stione della patologia, dalle nuove
terapie alla qualita di vita, dall'a-
limentazione agli aspetti psicolo-
gici. Quindi, Manuela Vaccarotto
ha illustrato i progetti che Aismme
porta avanti per sostenere il Centro
di Verona, tra cui borse di studio,
formazione e supporto continuo ai
pazienti e progetti come il Progetto

Aurora, che offre consulenze psico-
logiche gratuite anche da remoto.

La giornata si e conclusa in modo
conviviale con uno show cooking
dello chef Maurizio Fantinato, che
ha cucinato e proposto piatti PKU,
gustati in un pranzo tutti insieme.

Roma, 29 novembre

Il percorso di PKU al centro si chiude-
ra il 29 novembre a Roma.

Anche in questo caso due sessioni
con un ampio spazio per le doman-
de: la Tavola rotonda “Vivere con la
PKU: condivisione di esperienze dei
pazienti con consigli e suggerimenti
utili su aspetti psicologici, dieta, ali-
mentazione e qualita di vita" Inter-
venti con esperti sui vari aspetti della
pku — dalla diagnosi alla dietoterapia,
dagli aspetti psicologici e sociali alle
terapie farmacologiche disponibili
- e di Aismme, con Manuela Vacca-
rotto. Infine I'immancabile Show co-
oking e il Light lunch PKU.
Collaborano all'organizzazione della
tappa romana Luigi Pietrucci e Va-
lentina Ruggeri, delegati regionali
di Aismme.

92181040285
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La storia di una gravidanza con la PKU
“Non avrei mai pensato di poterci riuscire e sono orgogliosa di me stessa”

Mi dissero fin da bambina che non
avrei potuto avere figli — all'epoca
era quello che dicevano alla maggior
parte delle persone con PKU. Ma cre-
do anche che allora non avessero le
risorse che abbiamo oggi. Sono quin-
di cresciuta pensando di non poter
avere figli, e questa cosa mi ha segna-
to, perché ho sempre sentito che ero
fatta per diventare madre.

Gli anni sono passati e nel 2017 ho
incontrato mio marito e io capii su-
bito che era quello giusto. E sapevo
che prima o poi se ne sarebbe accor-
to anche lui! Pilt mi innamoravo, piu
riuscivo a immaginare tutto con lui: il
matrimonio, i figli, l'invecchiare insie-
me, e finire la nostra vita in una casa
immersa nella natura.

A un certo punto ho dovuto dirgli
che non sapevo se sarei mai stata in
grado di avere figli. Lui rispose che
avrebbe amato essere padre, ma che
sarebbe stato felice comunque, fin-
ché avesse avuto me. Sentirlo dire mi
ha riempito di gioia, volevo piangere.
Sapevo che sarebbe stato un padre
meraviglioso, e io desideravo con
tutta me stessa essere madre, quin-
di gli dissi che mi sarebbe piaciuto
adottare o ricorrere alla maternita
surrogata, se fosse stato necessario
— o0 magari entrambe le cose! Per
fortuna era molto aperto.

Quando ho superato i vent’anni, ho
iniziato a fare tutte le ricerche pos-
sibili sulla maternita con la PKU e ho
deciso di parlare con i miei medici
specialisti. Mi spiegarono cosa avrei
dovuto fare. Mi sembrava quasi im-
possibile. Non volevo provare a ri-
manere incinta se non fossi stata in
grado di seguire la dieta alla perfe-
zione, perché non volevo rischiare di
danneggiare il mio bambino: poteva
comprometterne il cervello, il cuore,
la crescita, quasi ogni aspetto del-
la sua salute. Sapevo quindi che, se
avessi intrapreso quel percorso, avrei
dovuto impegnarmi completamente.
Ho passato un anno a cercare di man-
tenere i miei livelli stabili, mangiando
in modo corretto e assumendo una
diversa formula per la PKU. Sono una
delle ragioni principali per cui ce I'ho
fatta. Per poter iniziare a cercare una
gravidanza, dovevo mangiare solo 6
grammi di proteine al giorno e sen-

tirmi comunque sazia — sapendo
che in gravidanza sarei stata ancora
pil affamata e avrei avuto le voglie,
alle quali perd non potevo cedere.
E Ii che entrano in gioco gli alimenti
PKU appositamente preparati: una
vera svolta.

Ogni settimana facevo il prelievo
del sangue per controllare i livelli di
PHE. Per un anno intero i livelli erano
sempre troppo alti. Era comunque il
miglior risultato della mia vita, ma
ancora non abbastanza buono per
una gravidanza. Poi miglioravano, e
la settimana dopo tornavano a salire.
Dovevo continuamente riaggiustare
tutto.

Ci sono stati molti momenti in cui vo-
levo mollare. Ma quella forza dentro
di me e quel desiderio di diventare
madre non mi hanno mai abbando-
nata.

Un giorno gli specialisti mi dissero
che finalmente avevo raggiunto il
livello corretto di PHE per poter ave-
re un bambino! Ma volevano che lo
mantenessi per tre settimane con-
secutive, per essere certi che potessi
sostenere davvero la gravidanza. |
valori tornarono a salire, poi li riab-
bassai. E di nuovo ci volevano tre
settimane consecutive. Finalmente
arrivo quel giorno: ricevetti la telefo-
nata che potevo provare a rimanere
incinta. Non smettevo di piangere
dalla felicita. Quattro mesi dopo ero
incinta della nostra bambina!

Il primo trimestre & stato difficile:
avevo tanta nausea. E con la PKU
dovevo assolutamente mantenere il
cibo nello stomaco, perché (sorpre-
sal) neanche lei poteva avere troppo
poche proteine. Dovevo tenere sia
il cibo sia i medicinali, altrimenti I'a-
vrei potuta danneggiare. Mi forzavo
a mangiare e ad assumere tutto, per
il suo bene.

La nausea purtroppo & rimasta per
tutta la gravidanza, ma nel secon-
do trimestre ho potuto prendere un
farmaco che mi ha aiutata, e ha fun-
zionato! Inoltre, la bambina aveva bi-
sogno che io mangiassi piu proteine
per poter crescere. In una gravidanza
normale lo capirei, ma nel mio caso
mi ha sorpreso — e mi ha anche reso
felice, perché significava che potevo
mangiare un po’di piu!

Da li in poi la gravidanza non é stata
facile, ma almeno gestibile, e mi ci
sono abituata. E in fondo sapevo che
alla fine avrei ricevuto il dono piu
grande. Ed é stato davvero cosi.

La mia bambina ha ora tre mesi,
e non riesco a crederci. Ne vorrei
un'altra, ma sono gia piu che felice
cosi. Tutto quello che si attraver-

sa per avere un figlio — anche in
una gravidanza “normale” — vale
assolutamente la pena. La felicita,
la gioia e I'amore che provi sono
indescrivibili, niente al mondo pud
essere paragonato a questo. Non
avrei mai pensato di poter arrivare
dove sono oggi, e sono orgogliosa
di me stessa!

PKU: integratori piu...buoni

Aumentare |'aderenza alla terapia
per i pazienti affetti da PKU € una
sfida fondamentale, e Nutrisens
continua a lavorare con impegno
per offrire prodotti che possano
facilitare la gestione quotidiana
degli integratori amminoacidici.
L'azienda propone gia sul merca-
to diverse soluzioni studiate per
essere pratiche, bilanciate e con
una palatabilita migliorata, cosi
da agevolare soprattutto bambini
e ragazzi, che spesso trovano piu
difficile seguire con costanza la
propria terapia.

«Siamo a fianco dell'azienda -
commenta Aismme - perché sta
portando avanti un lavoro impor-
tante nella realizzazione di prodot-
ti che contengono dosaggi specifi-
ci di integratori, facili da assumere
e da portare con sé, e soprattutto
piu gradevoli. Avere a disposizione

formulazioni che diversificano il
modo di assumere gli integratori
rappresenta un vantaggio signi-
ficativo per molti pazienti e puo
contribuire a rendere piu sosteni-
bile la terapia nel lungo periodo».
Aismme ricorda inoltre la dispo-
nibilita del gioco Fenilcity, uno
strumento pensato per le scuole
primarie e secondarie di primo
grado. Il gioco é rivolto a inse-
gnanti e studenti per supportare
la comprensione della fenilcheto-
nuria, favorire il coinvolgimento,
la condivisione e una maggiore
sensibilita tra compagni di classe.
Un modo semplice e inclusivo per
spiegare la malattia e aiutare chi
convive con la PKU a sentirsi com-
preso e accompagnato nel proprio
percorso quotidiano.

Il gioco & disponibile scrivendo a
info@aismme.org

SCOPRIFENIL CITY!

Un modo divertente ed educativo per
parlare di fenilchetonuria e inclusione.

Per richiederlo gratuitamente scrivere
a info@aismme.org

Giocare & anche un modo per informare.

9 040285
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“AO&Noi’; incontri sulle Acidurie organiche
Medici e pazienti a confronto

Si e svolto sabato 27 settembre il
primo incontro della serie “AO&Noi",
dedicata alle acidurie organiche
(AO), un gruppo di oltre 60 malattie
metaboliche ereditarie rare.
Liniziativa, promossa da nove asso-
ciazioni di pazienti, tra cui Aismme,
con il patrocinio dell'lstituto Supe-
riore di Sanita, della Federazione
Italiana Malattie Rare UNIAMO e
delle societa scientifiche SIMMESN
e SINUPE, ha offerto uno spazio di
confronto tra pazienti, famiglie e
specialisti.

Lincontro “AO&Noi” ha rappresen-
tato un importante momento di
aggiornamento e confronto, con-
fermando quanto il dialogo tra
medici, associazioni e famiglie sia
essenziale per migliorare la qualita
di vita e costruire nuove prospettive
terapeutiche.

La voce degli esperti
sulle acidurie
organiche

“L'accumulo degli acidi nel sangue
causato dalle acidurie organiche e
una delle conseguenze cliniche piu
pericolose per la vita dei neonati
e dei pazienti che ne sono affetti -
spiega Andrea Bordugo, pediatra,
UO Malattie Metaboliche e Sindro-
miche, Centro Regionale per le Ma-
lattie Rare ASUFC Udine -. Uno degli
obiettivi fondamentali dello scree-
ning neonatale esteso & la presa in
carico precoce al fine di preservare il
cervello e iniziare tempestivamente
le terapie, per dare un futuro di qua-
lita a questi bambini”.

La terapia e il trapianto
Sul piano terapeutico, “nelle forme
classiche, come I'acidemia propioni-
a (PA), la metilmalonica da mutasi
(MMA) e lisovalerica (IVA), la dieta
ipoproteica mirata rimane il cardine
della terapia, insieme a farmaci spe-
cifici - precisa Elena Procopio, Diret-
tore della SOC di Malattie Metaboli-
che e Muscolari ereditarie del Meyer
IRCCS di Firenze -. Diverso é il caso
dell'acidemia metilmalonica con
omocistinuria del tipo cblC, dove la
dieta non & pil raccomandata ma
abbiamo dei farmaci. Per alcune
forme piu severe valutiamo anche

il trapianto di fegato, talvolta com-
binato con quello renale, che pud
rappresentare una vera opportunita
terapeutica”.

“Oggi il trapianto metabolico non
viene piu eseguito solo per sostituire
un organo malato, ma rappresenta
una vera e propria terapia enzimati-
ca sostitutiva — spiega Carlo Dionisi
Vici, pediatra, Responsabile dell'UOC
Malattie Metaboliche ed Epatolo-
gia, Ospedale Pediatrico Bambino
Gesu IRCCS di Roma -. Nell’acidemia
propionica e nella metilmalonica,
ad esempio, il trapianto di fegato
precoce nei bambini pud cambiare
la storia naturale della malattia, pre-
venendo scompensi, complicanze
neurologiche e danni d’organo. | dati
dimostrano che migliora in modo si-
gnificativo la qualita di vita"

Focus sul deficit

di Cobalamina C

Ampio spazio & stato dedicato al
deficit di Cobalamina C (cblC), una
forma complessa di acidemia orga-
nica caratterizzata dall'accumulo
combinato di acido metilmalonico
e omocisteina. “Le manifestazioni
oculari sono significative, perché
riguardano retina e nervo ottico -
afferma Giacomo Maria Bacci, U.O.
Oftalmologia Pediatrica, dell’AOU
IRCCS Meyer di Firenze -. Nelle for-
me a esordio precoce la retina cen-
trale subisce una degenerazione
rapidamente progressiva e smette di
funzionare, e gia a 6-8 mesi i bambi-
ni sviluppano nistagmo”.

Limportanza della
diagnosi precoce

“Grazie alla diagnosi precoce, resa
possibile dallo screening neonatale,
oggi osserviamo meno casi di crisi
metaboliche acute e di gravi com-
plicanze multisistemiche - spiega
Giorgia Olivieri, Neuropsichiatra in-
fantile, UOC Malattie Metaboliche
ed Epatologia, Ospedale Pediatri-
co Bambino Gesu IRCCS di Roma
-. Inoltre, i bambini, avviati subito
alla terapia, mostrano uno sviluppo
psicomotorio nettamente migliore
rispetto al passato. Le alte dosi quo-
tidiane di idrossicobalamina aiutano
a preservare lo sviluppo cognitivo”.

acidurie
organiche

1

Online e in diretta,

Na

sabato

27 settembre: ao.enoi.net

“Betaina, acido folinico e carniti-
na permettono un miglioramento
dell'equilibrio metabolico che, se
instaurato tempestivamente, sem-
brerebbe migliorare I'outcome del
paziente — precisa Francesca Men-
ni, Centro di riferimento regionale
per lo SNE, Fondazione IRCCS Ca’
Granda Policlinico di Milano -. Lo
screening ci consente di intervenire
precocemente e instaurare la tera-
pia corretta”.

La gestione quotidiana
“Alle famiglie consegniamo una
lettera di emergenza con istruzioni
per la gestione di febbre, vomito e
diarrea prima ancora di giungere
presso il centro di riferimento, sot-
tolineando anche l'importanza delle
vaccinazioni - spiega Albina Tum-
molo, Pediatria, Ospedale Pediatrico
Giovanni XXIII, Bari -. In emergenza
serve reperibilita reale del centro
metabolico e del dietista"

“La gestione dietetica deve essere
condivisa tra familiari, insegnanti,
mensa scolastica e tutte le persone
che circondano il bambino o la bam-
bina con aciduria organica classica
- sottolinea Alice Dianin, Dietista
presso 'AOU Integrata di Verona -.

La lettera di emergenza consente di
intervenire anche da casa durante gli
episodi di scompenso, includendo la
sospensione delle proteine e l'avvio
delle integrazioni nutrizionali”.
“Nelle forme classiche di aciduria or-
ganica, in particolare per la propioni-
ca e la metilmalonica, posizionare un
sondino nasogastrico o una gastro-
stomia puo aiutare molto nei casi
di scompenso - conclude Alberto
Burlina, Direttore della UOC Malattie
Metaboliche Ereditarie dellAOU di
Padova -. Ai primi sintomi di infezio-
ne o vomito, permette di riequilibra-
re il paziente e pud essere di aiuto
anche nella gestione domestica".

Le acidurie organiche
Le acidurie organiche sono pa-
tologie autosomiche recessive
che provocano l'accumulo di
acidi tossici responsabili di crisi
di scompenso metabolico, con
conseguenze  neurocognitive
e cardiache. In Italia si stimano
circa 500-700 pazienti e 35-45
nuove diagnosi l'anno. Lo scre-
ening neonatale esteso, inserito
nei LEA dal 2016, ha migliorato
la prognosi di queste malattie.

92181040285




Sensibilizzazione

La campagna di Aismme
“LAL-D se la non conosci, non la riconosci”

Difficolta di diagnosi e vita com-
plessa: € questo che deve affronta-
re chi nasce con il deficit di Lipasi
Acida Lisosomiale (LAL-D), una
malattia metabolica genetica ultra
rara, che colpisce cioé meno di 1
paziente su 50.000 abitanti, cronica
e progressiva. In ltalia si contano
meno di 60 pazienti.

L'eta media all'esordio della malat-
tia con i sintomi, & di 5 anni, 1'89%
dei pazienti ha un'eta all'esordio
pari o inferiore ai 12 anni. Se le ma-
nifestazioni epatiche sono i sintomi
clinici di LAL-D piu comuni e pre-
valenti, I'87% dei pazienti mostra
sintomi della malattia in pit di un
sistema d’organo.

“Il problema é la diagnosi - spie-
ga Manuela Vaccarotto, Vicepre-
sidente di Aismme - Molto spes-
so i pediatri e i medici di famiglia
esplorano strade pit comuni come
I'ipercolesterolemia familiare, e
la persona viene rimbalzata tra
diversi specialisti. La diagnosi er-
rata, molto frequente, o ritardata

ha come conseguenza I'aumento
del rischio di complicanze gravi e
imprevedibili. Eppure, & possibile
diagnosticare il deficit di LAL trami-
te un esame del sangue che valuta
I'attivita enzimatica. Ma ci vuole il
sospetto diagnostico”.

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 pro-
gressione verso la cirrosi e ridurre
il rischio cardiovascolare. | risultati
degli studi clinici dimostrano che
la terapia € ben tollerata e porta a
benefici clinici sostanziali gia entro
le prime settimane di trattamento.
E proprio a sensibilizzare e informa-
re possibili pazienti e famiglie, ma
anche pediatri di libera scelta, me-
dici di famiglia e specialisti punta la
campagna di Aismme “LAL-D se la
non conosci, non la riconosci’, che

gode del patrocinio della SIGENP, la
Societa Italiana di Gastroenterolo-
gia Epatologia e Nutrizione Pedia-
trica.

Il supporto di Aismme

a pazienti e famiglie
Oltre all'utilizzo dei social per dif-
fondere informazioni sulla malat-
tia, Aismme sta distribuendo ai
Centri cura depliant informa-
tivi e locandine, destinate a
genitori e operatori sanitari.
Inoltre, sono a disposizio-
ne i servizi che gia vengono
offerti a famiglie di pazienti
pediatrici e a pazienti adulti
affetti da malattie metaboli-
che, come il supporto psico-
logico gratuito in presenza o
da remoto, il numero verde
800 910206 del Centro Aiuto
Ascolto, che offre informa-
zioni, supporto e consigli,
ma anche strumenti pratici
per i bimbi, come una favola
sulla dieta o un kit di gioco

CON IL PATROCINIODI

per rendere piu ‘morbido’ I'approc-
cio dei piccoli pazienti alle terapie
infusive. Infine, & stato avviato un
gruppo Facebook dedicato a fa-
miglie pazienti LAL-D, dove condi-
videre le esperienze e creare una
rete. Una malattia rara e ultra rara
crea solitudine e difficolta emotive
e pratiche molto pesanti. E impor-
tante sapere che non si &€ mai soli.

\l/,
LALD

DefctiLipusi Acida Lisosomviale

Se non la conosci,

non la riconosci

o ioni e stru i
Sostegno psicologico gratuito, informazlo menti

UNA INIZIATIVA DI

“Alla ricerca del fosfato”
la campagna per la dagnosi e il sostegno ai pazienti
Aismme da voce a chi vive con l'ipofosfatemia X-linked

Il fosfato & una componente essen-
ziale delle ossa, dei denti e delle
cellule. Eppure, chi vive con l'ipo-
fosfatemia X-linked (XLH), una rara
malattia genetica che ne impedisce
I'assorbimento corretto, ne ha sem-
pre troppo poco. Il risultato & un

corpo fragile: ossa deformate, do-
lori cronici, bassa statura, problemi
dentali e continui interventi chirur-
gici. Ma anche una vita segnata da
difficolta psicologiche, scolastiche
e lavorative. In Italia si stimano circa
duemila pazienti, ma si tratta di un

ALLA RICERCA DEL

FOSFATO

dato sottostimato, perché molti non
vengono diagnosticati.

Per portare attenzione su una pa-
tologia ancora poco conosciuta e
spesso confusa con altre, Aismme
ha deciso di aderire alla campagna
“Alla Ricerca del Fosfato” promossa
da Kyowa Kirin, Lobiettivo & infor-
mare e favorire la diagnosi precoce,
condividendo con il mondo medico
strumenti aggiornati e best practice,
ma anche dare voce alle persone che
convivono ogni giorno con I'’XLH.
Attraverso video, podcast e testi-
monianze condivise sui propri ca-
nali, Aismme vuole rendere visibile
una malattia invisibile, ribadendo
un messaggio fondamentale: nes-
sun paziente raro deve sentirsi solo.
“Come per molte malattie metaboli-
che genetiche rare - spiega Cristina

Vallotto, presidente di Aismme - le
azioni piu importanti sono infor-
mazione, diagnosi precoce, terapia
e supporto. La nostra associazione
e impegnata nel diffondere cono-
scenza, ma anche nel fornire ai pa-
zienti e alle famiglie servizi concreti,
come il supporto psicologico gratu-
ito e strumenti educativi per aiutare
i piu piccoli a gestire la malattia e le
terapie’”

Spesso basta un semplice esame
del sangue per misurare i livelli di
fosfato, ma serve la capacita di rico-
noscere i segnali giusti. Per questo
e importante coinvolgere pediatri
e medici di base, affinché cresca la
cultura del sospetto diagnostico.
Ogni diagnosi tempestiva consente
diiniziare terapie mirate e prevenire
complicanze irreversibili.

Associazione Italiana Sostegno
Malattie Metaboliche Ereditarie
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Simmesn

A Sorrento il XV Congresso Simmesn
Nuove terapie, screening neonatale e nutrizione personalizzata

Le nuove frontiere terapeutiche nel
campo delle malattie metaboliche,
i progressi della ricerca preclinica e
le sfide legate alla traduzione della
ricerca di base in sperimentazioni
cliniche. Ma anche i nuovi orizzonti
nello screening neonatale, I'identi-
ficazione di nuovi marcatori di ma-
lattia e metaboliti, nonché le pit re-
centi metodiche di analisi genomi-
ca. Sono questi i temi affrontati del
XV Congresso della Societa Italiana
per lo Studio delle Malattie Meta-
boliche e lo Screening Neonatale-
Simmesn che si é svolto dal 12 al 14
novembre a Sorrento e che ha visto
la partecipazione di 450 tra soci,
ricercatori, relatori e rappresen-
tanti del mondo delle istituzioni,
dell'accademia e della produzione
industriale.

Nel corso del congresso Margherita
Ruoppolo € stata eletta presidente
della societa scientifica per il 2026-
2027, succedendo a Andrea Pes-
sion. “Per il periodo del mio man-
dato desidero coinvolgere sempre
di piu i giovani ed avere un dialogo
diretto con le istituzioni - ha di-
chiarato - affinché le competenze
della nostra societa scientifica pos-
sano sfociare nello sviluppo dilinee
guida e di elementi regolatori”

Il titolo scelto per I'evento era “Ma-
lattie Metaboliche Ereditarie: |l
futuro & adesso”. “Parlare di futuro
significa che un sistema sempre piu
avanzato ed ampio di screening
neonatali, di ricerca avanzata, di
tecnologie applicate ai vari aspetti
della vita quotidiana dei pazienti
con malattie metaboliche rare sia
effettivamente messo a disposi-
zione di tutti in tutto il Paese - ha
spiegato il presidente uscente An-
drea Pession -. Un futuro fatto di
passi concreti e non di parole che
rimangono sulla carta”.

Le nuove frontiere
terapeutiche nelle
malattie metaboliche
“L'ambito vasto delle nuove terapie
nelle malattie metaboliche é stato
posto al centro del Congresso per
fare il punto sui progressi della ri-
cerca preclinica e sulle nuove op-
portunita terapeutiche offerte dai

rapidi sviluppi tecnologici - spiega
Vincenza Gragnaniello (membro
del Consiglio Direttivo Simmesn e
componente del Comitato Scien-
tifico -. Gli obiettivi principali del-
la nostra Societa scientifica con
questo approfondimento sono
state discutere le sfide legate alla
traduzione della ricerca di base in
sperimentazioni cliniche, esplorare
le potenzialita delle pili recenti me-
todiche di analisi biochimica e ge-
nomica, ed approfondire le nuove
frontiere terapeutiche come la te-
rapia genica e l'editing genomico”.

Verso

la sperimentazione
clinica personalizzata
Approfondimenti in particolare
sull'importanza crescente del Num-
ber of 1 Trial, la sperimentazione
clinica individualizzata, disegnata
sul singolo paziente. “Potremmo
immaginare il N-of-1 Trial - ha pre-
cisato Simona Fecarotta, compo-
nente del Comitato Scientifico del
Congresso - come un ponte tra la
medicina di precisione e la ricerca
tradizionale, un‘opportunita cen-
trata sulla persona che permette
di dare beneficio ai singoli pazienti
affetti da malattie rare o ultra rare,
assicurando l'accesso a un trat-

Societa Italiana per lo studio
delle Malattie Metaboliche Ereditarie

e lo Screening Neonatale

tamento all'interno di una vera e
propria sperimentazione clinica
che possa produrre dati di qualita
ed evidenza scientifica fruibile per
altri. E chiaro che dobbiamo guar-
dare ad un’innovazione regolatoria
che consenta di utilizzare indicatori
misurabili con biomarcatori vali-
dati, che possano riflettere I'im-
patto del trattamento in maniera
oggettivabile. Fda ed Ema stanno
valutando queste sperimentazio-
ni come opzioni per semplificare i
trial autorizzativi senza abbassare
gli standard: anche in Italia dob-
biamo impegnarci perché questa
opportunita possa diventare fruibi-
le per i nostri pazienti. Insomma, &
necessario un ripensamento com-
plessivo del sistema, che coniughi
rigore scientifico, sostenibilita e
centralita del paziente attraverso la
promozione di reti cliniche coordi-
nate, procedure regolatorie piu ar-
monizzate e snelle, collaborazioni
pubblico-privato trasparenti e un
coinvolgimento attivo di pazienti e
famiglie

Levoluzione nelle
terapie nutrizionali

Uno degli obiettivi dei lavori é sta-
to analizzare i progressi tra scienza
e innovazione tecnologica per fare
il punto sui pil avanzati approcci
dietetici. Di fronte all’arrivo di te-
rapie farmacologiche emergenti
come la terapia enzimatica e geni-
ca “diventa urgente assicurare un
passaggio guidato verso una dieta
ottimizzata o libera, in particolare
nell'eta adulta dopo anni di dieta
restrittiva - precisa Alice Dianin,
Vice-presidente Simmesn e com-
ponente del Comitato Scientifico
-. Questo processo manterra un

focus continuo sull'educazione, sul
miglioramento dell'aderenza alla
terapia, sullo stato nutrizionale e
sulla qualita di vita"

“Per quanto invece attiene alle tec-
nologie esistenti, ma adattate al
contesto di malattie metaboliche
ereditarie - conclude Dianin - in-
tendiamo approfondire I'utilizzo
dei dispositivi di monitoraggio
glicemico continuo e i test di com-
posizione corporea, oltre ad indiriz-
zare la ricerca per il miglioramento
degli alimenti ai fini medici speciali
(Afms), cercando un approccio si-
nergico che permettera di miglio-
rare le valutazioni nutrizionali, ed
anche di personalizzare e ottimiz-
zare la terapia dietetica in un‘otti-
ca di nutrizione di precisione, che
vuol dire non solo trovare la dieta
adatta per la specifica patologia,
ma anche per un'eta particolare del
paziente, ed in momenti specifici
della sua vita. Questo nostro even-
to ha infatti certificato il passag-
gio da un concetto di dieta intesa
come esclusione e limitazione, ad
un‘analisi dell'intero pattern diete-
tico, come approccio che coinvolge
tutti gli elementi legati all'alimen-
tazione e allo stile di vita del pa-
ziente” In questo senso a Sorrento
si & parlato anche degli Alimenti ai
Fini Medici Speciali. “La Simmesn e
oggi impegnata a promuovere la
ricerca multicentrica, stimolando il
confronto con le aziende produt-
trici nell'ottica di migliorare questi
prodotti - ha concluso Dianin - che
devono essere sempre pil ottimiz-
zati e studiati per rispondere ai
bisogni nutrizionali e migliorare la
tolleranza, la palatabilita e l'effica-
cia in termini di salute del paziente
a lungo termine”.
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Community

Due paesi e... un podista per sostenere Aismme

Dare voce, visibilita e ...colore ai malati meta-
bolici, supportando Aismme e i suoi progetti a
favore di pazienti e famiglie che convivono ogni
giorno con malattie metaboliche genetiche.

E con questo spirito che nei mesi scorsi diversi
volontari hanno coinvolto due paesi e persone
di ogni eta in due Metabolic Color Run, la prima
a Malavicina di Roverbella in provincia di Man-
tova, un appuntamento ormai tradizionale che

ogni anno mobilita I'intera cittadina e la seconda
a Buttapietra in provincia di Verona, alla sua pri-
ma edizione. Alla fine della corsa colorata, musi-
ca e buon cibo per tutti.

In entrambi i casi tutto il ricavato é stato dona-
to ad Aismme, i cui volontari erano presenti per
informare sulle attivita dell’Associazione e con
intrattenimento e giochi per i bambini. A tutti gli
iscritti e stata data in omaggio la maglietta dell’e-
vento.

Una simpatica appendice
alla corsa di Malavicina &
I'impresa sportiva di Fabio
Piccoli, promotore da anni
dell’evento.

Dopo oltre 60 chilometri di
cammino ha raggiunto la
sede di Radio Pico a Miran-
dola, emittente che copre il
Veneto e I'Emilia Romagna.
Obiettivo: sensibilizzare le
persone sull'importanza di
sostenere le associazioni
che si occupano di malattie
metaboliche e rare, come
Aismme. Lidea dell'impre-
sa era nata proprio dopo
la Metabolic Color Run or-
ganizzata a Malavicina. Da
li, Fabio ha deciso di conti-

“Con ali di carta” la narrazione che cura
Al via la quarta edizione del concorso

Sono aperte fino al 30 marzo 2026 le candi-
dature per partecipare alla quarta edizione
del concorso creativo “Con ali di carta’, pro-
mosso dall'lUOC Pediatria C dell'Ospedale
della Donna e del Bambino di Verona in col-
laborazione con Aismme APS.

Liniziativa vuole essere un ponte tra ospe-
dale e comunita, un'occasione per dare
voce e spazio alla creativita come strumen-
to di cura e crescita.

Il tema di quest’anno - “Il mare e i suoi abis-
si”— e un invito a immergersi nel mistero e
nella magia del mondo sottomarino: crea-
ture sconosciute, tesori nascosti e profondi-
ta da esplorare, per trasformare I'immagina-
zione in racconto e colore.

Il concorso & aperto a giovani creativi dai 3
ai 18 anni, singolarmente o con progetti di
classe, e invita a esprimere la propria fanta-
sia attraverso scrittura e disegno.

Tutte le informazioni, il regolamento e le
modalita di partecipazione sono disponibili
sul sito Aoui Verona, sezione Notizie.

PER BAMBINE/I E RAGAZ 7P
DAI 3 Al 19 ANNI 3 [ 1IN

Concorso creativo
per bambini e ragazzi

F Concorso urtisril_:c_l:"leﬂeruriu \
] i F '.

E REGOLAMEN
SCRITTURA

ARTISTICA
MULTIMEDIA

Con Ali di Carta: IV ediziong

nuare il suo impegno con il lungo cammino sim-
bolico e solidale, diretto verso Mirandola.

Fabio Piccoli non € nuovo a questo tipo di im-
prese: nel settembre del 2024 ha percorso oltre
100 chilometri a piedi in due giorni coprendo la
distanza tra Malavicina e Piombino Dese (PD): un
lungo percorso che lega simbolicamente il luogo
dove vive con la moglie e due bimbi di cui una
di 8 anni affetta da una patologia metabolica, e
la casa di Cristina Vallotto, presidente di Aismme,
cui ha consegnato l'assegno della somma raccol-
ta con la Color Run.

Da parte di Aismme e delle persone e famiglie
che vivono con una malattia rara un grande gra-
zie a Fabio e a quanti nei due paesi hanno colla-
borato e partecipato alle corse colorate.

Oltre la Diagnosi

Il progetto di Aismme
al fianco di pazienti
e famiglie

Si conclude il 31 dicembre 2025 il progetto di
Aismme “Oltre la diagnosi: supporto e solidarieta
MME’, che, grazie al cofinanziamento della Regio-
ne Veneto e di Aismme e al lavoro di due psico-
loghe e numerosi volontari Aismme, ha permes-
so di offrire diversi servizi a pazienti pediatrici e
adulti e familiari sequiti dal Centro Regionale di
Cura e Screening di Verona: dal sostegno psicolo-
gico sia all'interno che all'esterno della struttura
ospedaliera (per genitori e pazienti adulti) , ad
attivita in corsia per bambini negli ambulatori e
nelle sale d'attesa; da attivita sportive e ludiche
sul territorio, come le “Color Run’, a uno sportello
informativo.

“Stiamo raccogliendo questionari di gradimento
- spiega Cristina Vallotto, presidente di Aismme —
ma sappiamo gia che il progetto é piaciuto mol-
to. Siamo percio intenzionate a dare continuita
a quanto proposto, non solo al lavoro della psi-
cologa interna che, in stretta collaborazione con
l'equipe, ha assicurato una presenza quasi quoti-
diana per tutti i pazienti pediatrici, ma anche al
supporto psicologico esterno per pazienti adulti
e pediatrici. Abbiamo ricevuto ottimi riscontri
anche sul lavoro dei volontari, tra cuiin particola-
re Riccardo che diverse volte al mese intrattiene
con letture e animazioni i bimbi nei momenti de-
licati del prelievo o delle terapie, sempre in colla-
borazione con l'equipe medica”

oltre la diagnosi Z>=
Supporto e Solidarieta MME





