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Intanto entra solo la SMA

È sulle donne l’impatto 
di cura e assistenza 

ABRUZZO 
La nuova Rete MR
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Il nostro impegno quotidiano nella PKU e non solo
Per non lasciare sole le famiglie e i pazienti
Da oltre vent’anni la nostra asso-
ciazione è impegnata al fianco delle 
persone affette da malattie metabo-
liche ereditarie e delle loro famiglie. 
In questo lungo percorso abbiamo 
imparato che, accanto alla com-
plessità clinica delle patologie, esiste 
un’altra dimensione altrettanto im-
portante: quella della vita quotidia-
na. Una dimensione fatta di paure, 
fatica, organizzazione continua, 
senso di isolamento, difficoltà prati-
che e bisogno di ascolto.
Tra le patologie che più ci hanno 
chiamato a un impegno costante 
e concreto vi è sicuramente la fenil-
chetonuria (PKU), una malattia me-
tabolica ereditaria che richiede una 
gestione estremamente rigorosa fin 
dai primi giorni di vita. Le famiglie 
ci chiedono sempre più supporto, 
perché ancora oggi le criticità aper-
te sono molte: dall’accesso agli ali-
menti aproteici e ipoproteici speciali, 
all’accesso alle terapie innovative, 
fino alla necessità di ricevere infor-
mazioni corrette, aggiornate e scien-
tificamente affidabili.
La PKU non è solo una condizione 
diagnosticata. È una realtà che en-
tra nella vita della famiglia che la 
vivono ogni giorno e che ne vengono 
modificate profondamente.
Molti genitori raccontano la diffi-
coltà di accettare la malattia subito 
dopo lo screening neonatale e la dia-
gnosi. A questo si aggiunge la com-
plessità della terapia nutrizionale, 
severa e continua, che accompagna 
il bambino durante tutta la crescita. 
E uno dei momenti più delicati è sicu-
ramente lo svezzamento: un passag-
gio che per ogni genitore rappresen-
ta una fase naturale dello sviluppo, 
ma che nella PKU si trasforma spesso 
in una fonte di ansia e insicurezza.
Le famiglie devono imparare rapi-
damente a gestire calcoli e pesi, ali-
menti speciali, controlli metabolici, 
integrazioni aminoacidiche e restri-
zioni alimentari molto rigide. Tutto 
questo mentre cercano contempora-
neamente di vivere una quotidianità 
il più possibile serena e normale.
E troppo spesso in questo percorso 
queste famiglie si sentono sole.
Manca ancora, in molti contesti, 
un adeguato supporto psicologico 

strutturato. Manca una rete omoge-
nea sul territorio nazionale. Manca-
no percorsi assistenziali sufficiente-
mente integrati e una reale presa in 
carico globale della persona malata 
e anche della famiglia.
Ed è proprio qui che il ruolo delle as-
sociazioni diventa fondamentale.

L’impegno concreto 
di Aismme
Aismme, raccogliendo quotidiana-
mente bisogni e criticità, ha cercato 
negli anni di trasformare le difficoltà 
in progetti concreti di sostegno.
Dal 2012 sosteniamo il Centro di cura 
di Verona, contribuendo allo sviluppo 
di servizi e professionalità fondamen-
tali per la presa in carico delle persone 
con PKU e malattie metaboliche ere-
ditarie.
Abbiamo sostenuto e continuiamo a 
sostenere figure essenziali come l’in-
fermiere case manager, punto di rife-
rimento prezioso per le famiglie e la 
dietista specializzata, attraverso una 
borsa di studio dedicata. Inoltre, sup-
portiamo completamente il supporto 
psicologico gratuito, con la presenza 
di due psicologhe, una interna e una 
esterna alla struttura. Questo perché 
crediamo che il supporto psicologico 
non sia un servizio accessorio, ma 
parte integrante della cura. Significa 
aiutare le famiglie ad affrontare l’ac-
cettazione della diagnosi, sostenere 
i genitori nei momenti di maggiore 
fragilità, accompagnare bambini, 
adolescenti e adulti nella gestione di 
una patologia cronica che ha inevi-
tabilmente un impatto sulla qualità 
della vita.
Ma il nostro impegno non si ferma 
all’interno del Centro.
In questi anni abbiamo cercato di co-
struire strumenti concreti anche per le 
famiglie e per i pazienti adulti in tutta 
Italia.
Abbiamo realizzato progetti educa-
tivi e informativi come la collana dei 
ricettari “Cosa mangiare da grande. 
Ricette per diete metaboliche specia-
li” e la favola “L’elefante blu”, pensata 
per aiutare i più piccoli e le famiglie ad 
affrontare il percorso della malattia 
con un linguaggio più vicino al mon-
do dei bambini.
Abbiamo promosso incontri, attività 

di supporto, momenti di condivisio-
ne e iniziative rivolte sia ai bambini 
sia agli adulti con PKU. E promosso 
campagne social di informazione e 
sensibilizzazione, nel nostro sito e nei 
nostri social, perché si continui a par-
lare di PKU.
Tra i progetti che rappresentano mag-
giormente lo spirito della nostra asso-
ciazione c’è “Un sorriso al cioccolato”, 
un’iniziativa nata dalla consapevo-
lezza che le festività possono diven-
tare un momento difficile per chi vive 
una dieta metabolica speciale. Infatti, 

molti prodotti tipici del Natale e della 
Pasqua non sono facilmente reperibi-
li, non rientrano nei piani terapeutici e 
spesso hanno costi elevati. Attraverso 
questo progetto, offriamo gratuita-
mente prodotti adatti alle esigenze 
nutrizionali delle persone con PKU, 
facendoci carico anche delle spese di 
spedizione.
È un gesto concreto, ma soprattutto 
un messaggio: le famiglie non devo-
no sentirsi sole.
Perché prendersi cura significa anche 
questo: creare vicinanza, costruire 
comunità, far sentire ogni persona 
accolta e compresa.

Bisogna continuare 
a lavorare
In questi vent’anni abbiamo visto 
crescere molti bambini diventati 
oggi adolescenti e adulti. Abbiamo 
visto famiglie affrontare con forza 
momenti complessi, adattarsi, rein-
ventarsi e diventare a loro volta ri-
sorsa per altri. E sappiamo bene che 
sono costretti ad una corsa ad osta-
coli quotidiana, ad affrontare moltis-
sime criticità. E, come sempre capita, 
il carico di tutto questo sempre più 
risulta sulle spalle delle donne. Per-

ché, come ricordiamo in un articolo 
in questo giornale, anche la malattia 
rara è una questione di genere.
Siamo consapevoli che manca un 
accesso uniforme agli alimenti apro-
teici sul territorio nazionale, bisogna 
semplificare i percorsi prescrittivi e 
favorire la conoscenza e l’accesso 
alle terapie innovative. E su questo 
stiamo lavorando anche come mem-
bri del Comitato Tecnico Scientifico 
Sociale del Gruppo Interparlamenta-
re che si occupa anche degli Alimenti 
a Fini Medici Speciali.

È ancora largamente insufficiente 
la continuità assistenziale nell’età 
adulta, come segnalato anche da-
gli specialisti, e non è compreso nel 
follow up il supporto psicologico 
strutturato e gratuito. Infine, occorre 
una maggiore informazione e sensi-
bilizzazione, che permetta di rendere 
il paziente sempre più protagonista 
nel proprio percorso di cura.

Nessuno può affrontare 
tutto questo senza aiuto 
Ecco perché continueremo a lavora-
re insieme alle Istituzioni e al mondo 
medico, restando accanto ai profes-
sionisti, ai centri di cura e soprattut-
to alle famiglie, affinché la loro vita 
migliori, cercando di trasformare i 
bisogni in risposte concrete.
Perché dietro ogni diagnosi di PKU 
non c’è solo una malattia metaboli-
ca: c’è una persona, c’è una famiglia, 
c’è una vita che merita ascolto, soste-
gno e futuro.
E il compito di un’associazione è pro-
prio questo: esserci. Sempre.

La Presidente di Aismme
Cristina Vallotto

La Vicepresidente di Aismme
Manuela Vaccarotto

Editoriale
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Aggiornare il linguaggio 
dell’art. 38 della Costituzione 
La campagna di OMaR 
Nell’articolo 38 della Costituzione, 
si legge il termine “minorati” riferi-
to alle persone con disabilità. “Una 
parola che appartiene a un’altra 
epoca, comprensibile nel contesto 
storico postbellico in cui fu adot-
tata, ma oggi superata sia nel lin-
guaggio giuridico che dalla sensi-
bilità collettiva - spiega Omar, che, 
coinvolgendo le realtà associative 
aderenti all’Alleanza Malattie Rare, 
ha lanciato a febbraio “La riFORMA 
conta. Il rispetto passa anche dalle 
parole”: una campagna di soste-
gno e sensibilizzazione affinché 

venga approvata nel minor tempo 
possibile e con la massima condi-
visione una proposta di legge che 
raccoglie diversi disegni di legge 
presentate dal 2024 con l’intento 
di sostituire questo termine con il 
più attuale e rispettoso “persone 
con disabilità”.
Al momento in Senato è stato avvia-
to l’iter necessario per arrivare ad 
una legge di riforma costituzionale. 
“È una questione di forma, ma nel 
diritto spesso la forma conta, è so-
stanza– dice la direttrice di OMaR 
Ilaria Ciancaleoni Bartoli - Il linguag-

gio della Costituzione definisce chi 
siamo, quali valori scegliamo di af-
fermare come Paese. Se questo lin-
guaggio non ci rispecchia più è pos-
sibile cambiarlo: il Parlamento lo sta 
facendo, spetta a chiunque abbia il 
rispetto tra i propri valori sostenere 
questo cambiamento”. 

In meno di una settimana dal suo 
lancio la lettera è stata già firmata 
da 110 Associazioni: la sottoscrizio-
ne rimarrà comunque aperta a tutti 
i soggetti associativi e civici. 

Il Libro Bianco Women in Rare 
L’impatto della cura e dell’assistenza è una questione di genere
In Italia oltre 2 milioni di persone convivono con 
una patologia rara e di queste più di un milione 
(il 52%) sono donne. Queste cifre emergono dal 
“Libro Bianco Women in Rare. La centralità delle 
donne nelle malattie rare”, che offre non solo la 
dimensione sanitaria del fenomeno, ma anche il 
suo forte impatto di genere.

Una doppia sfida 
Le malattie rare colpiscono le donne due volte: 

come pazienti e come caregiver. In Italia, infatti, 
circa il 90% del lavoro di cura e assistenza delle 
persone con malattie rare è svolto da donne, in 
particolare madri, figlie o sorelle del paziente. 
Soffermandosi sulle madri, oltre il 70% delle pato-
logie rare insorge in età pediatrica (oggi in Italia 
sono 1 milione e 400mila i pazienti pediatrici) e 
coinvolge quindi donne in età fertile ed eventuali 
partner, con ripercussioni dirette sulla progettua-
lità familiare, lavorativa e personale. Che la si af-
fronti come paziente o come caregiver, la malattia 
incide quindi in maniera massiccia sulla percezio-
ne di sé e sul rapporto con il corpo, la femminilità 
e la quotidianità, generando spesso isolamento e 
stress emotivo. Secondo l’indagine, il 72% delle 
donne affette da una malattia rara ha sentito la 
necessità di accedere a un supporto psicologico, 
ma meno della metà ha iniziato una terapia. 

L’impatto economico 
e psicologico
L’effetto più tangibile delle malattie rare si mani-
festa però sul piano socioeconomico. Il 42% delle 
donne con malattia rara ha dichiarato che la pro-
pria situazione economica è cambiata dopo la 
diagnosi, e in otto casi su dieci in peggio. Questo 
è anche una diretta conseguenza del fatto che il 
65% ha dovuto modificare la propria attività pro-
fessionale, riducendo in molti casi le ore lavorati-
ve o rinunciando del tutto all’impiego. Le stime 
del Libro Bianco Women in Rare parlano di una 
perdita media di produttività annua di oltre 2.800 

euro per le donne pazienti e di oltre 3.500 euro 
per le caregiver, con circa 45 giorni di lavoro persi 
ogni anno. 
La malattia rara pesa anche sulla vita sociale e re-
lazionale: più di due donne su tre dichiarano in-
fatti una diminuzione delle attività sociali e delle 
relazioni interpersonali in seguito a una diagnosi. 
Il dato negativo è però bilanciato da una maggio-
re solidità dei legami percepiti come più signifi-
cativi dalle pazienti, che nel 40% hanno visto un 
rafforzarsi delle relazioni più strette. 

La necessità  
del cambiamento 
Approcciare le malattie rare da una prospet-
tiva di genere significa riconoscere che la cura 
non è solo terapia, ma anche qualità della vita. 
La Risoluzione delle Nazioni Unite del 2021 e il 
Piano per l’applicazione e la diffusione della Me-
dicina di Genere (2019) dell’Istituto superiore di 
sanità sottolineano proprio la necessità di un 
approccio gender-oriented per garantire equità 
e appropriatezza nella diagnosi e nell’assistenza. 
Anche il Piano Nazionale Malattie Rare esplicita 
chiari obiettivi relativi alle donne, tra cui il rico-
noscimento dell’impatto di genere, il potenzia-
mento della ricerca, il supporto ai caregiver e il 
miglioramento dei percorsi di cura, semplifican-
do i percorsi di accesso alla diagnosi e ai trat-
tamenti, migliorando la medicina di prossimità 
e riducendo l’impatto della malattia sulla vita 
quotidiana delle donne. 

Per aderire 
basta scrivere una mail, con oggetto ‘riForma’, all’indirizzo 

stefania.collet@osservatoriomalattierare.it
specificando il nome dell’associazione o ente.
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Nuovi LEA: nel pannello di screening entra solo la SMA 
Tempi più lunghi per le altre patologie, occorre un DPCM
Due diversi provvedimenti, con 
percorsi e tempi distinti al posto 
dell’atteso aggiornamento ampio 
e unitario dei LEA che comprenda 
anche screening neonatale este-
so, nuove esenzioni per malattie 
rare, revisioni dei nomenclatori 
specialistici e protesici. 
E’ questa la decisione del Ministro 
della salute che, nel percorso di 
approvazione dei nuovi LEA ha 
stabilito la necessità di distinguere 
tra misure già coperte dalle risorse 
SSN esistenti ("iso-risorse") e quel-
le che richiedono stanziamenti 
aggiuntivi, facendo quindi ricor-
so a un Decreto Ministeriale (DM) 
per gli aggiornamenti senza oneri 
e a un Decreto del Presidente del 
Consiglio dei Ministri (DPCM) per 
gli aggiornamenti che necessita-
no di nuove coperture, valutate in 
200 milioni annui L. 234/2021).

Tempi più rapidi per  
il Decreto Ministeriale
Il Sottosegretario Marcello Gemma-
to ha trasmesso lo schema di DM 
iso-risorse alle Commissioni parla-
mentari competenti (Affari Sociali 
e Lavoro di Camera e Senato), che 
dovevano esprimere il parere entro 
fine aprile 2026. Ricevuti i pareri, il 
Ministro della Salute firmerà il de-
creto  di concerto con il MEF e lo 
pubblicherà in Gazzetta Ufficiale. 
L’entrata in vigore è attesa tra 
maggio e giugno 2026, con la 
possibilità di uno slittamento al 1° 

luglio per consentire alle Regioni 
l'adeguamento organizzativo.

I contenuti
In sintesi il documento prevede 
l’inserimento nel panello scree-
ning della sola SMA formalmente 
riconosciuto nei LEA usando i la-
boratori neonatali già finanziati; 
sette nuovi codici di esenzione 
per malattie rare, tra cui encefa-
lopatie di sviluppo ed epilettiche 
(RFG102), spina bifida nelle forme 
meningocele/mielomeningocele 
(RN0071, già coperte da RNG01) e 
sindrome sistemica da aumentata 
permeabilità capillare o "Malattia 
di Clarkson" (RG0130) – tutti inter-
venti di classificazione e riordino 
che non aumentano la spesa.
Sul fronte delle malattie croniche 
e invalidanti, il decreto non intro-
duce nuovi codici di esenzione, 
ma interviene esclusivamente in 
chiave manutentiva, aggiornan-
do denominazioni, descrizioni e 
prestazioni correlate. Resta fuori 
dal perimetro delle esenzioni la fi-
bromialgia, da tempo al centro del 
dibattito pubblico e istituzionale.
Sul fronte dell’assistenza protesica 
e degli ausili le vere nuove intro-
duzioni sono limitate, e riguar-
dano in particolare alcune voci 
dell’elenco 2A (ausili di serie che 
richiedono l’intervento del tecni-
co abilitato), mentre la gran parte 
del lavoro è orientata a migliorare 
coerenza normativa e aderenza 

all’innovazione tecnologica.
Una nota a parte per la Classe 22 
(ausili per comunicazione, infor-
mazione e segnalazione), dove il 
decreto introduce un nuovo sot-
tocapitolo dedicato agli ausili per 
l’udito, con l’inserimento di diver-
se componenti e accessori tecni-
ci – dai trasduttori di ingresso e 
uscita ai sistemi di regolazione e 
interfaccia – che ampliano le pos-
sibilità di personalizzazione dei 
dispositivi acustici. Si tratta com-
plessivamente di oltre dieci nuove 
voci, che segnano uno degli in-
terventi più concreti di aggiorna-
mento del nomenclatore. 
La maggior parte delle modifiche 
riguarda adunque aggiornamenti 
descrittivi, condizioni di erogabi-
lità e appropriatezza prescrittiva 
e le prestazioni realmente nuo-
ve sono numericamente molto 
ridotte. Nel loro insieme, queste 
modifiche indicano chiaramente 
la direzione del provvedimento: 
non un’estensione del perimetro 

dei LEA, ma un rafforzamento 
dell’appropriatezza clinica, della 
chiarezza prescrittiva e dell’uni-
formità applicativa sul territorio 
nazionale.
Il DCPM, ancora molti i passaggi
L'estensione dello screening a pa-
tologie come Fabry, Pompe, MPS, 
X-ALD e SCID e l'inserimento dei 
nuovi codici per malattia cronica 
(fibromialgia, idrosadenite sup-
purativa, malattia da microbatteri 
non tubercolari) dal momento che 
richiedono nuovi fondi saranno 
oggetto del futuro DPCM, che 
conterrà anche l'aggiornamento 
della specialistica ambulatoriale.
L’iter per la sua approvazione sarà 
più articolato. Prima una nuova in-
tesa in Conferenza Stato-Regioni 
per definire il pacchetto definitivo 
di prestazioni, poi la verifica del-
la copertura finanziaria specifica, 
quindi l'approvazione formale da 
parte del Consiglio dei Ministri. In-
fine la pubblicazione in Gazzetta 
Ufficiale.

Maria Luisa Scattoni è la nuova direttrice del Centro 
nazionale malattie rare dell’ISS
Scattoni è dirigente di ricerca dell'I-
stituto Superiore di Sanità, dove 
coordina l'Osservatorio Nazionale 
Autismo. La sua carriera è contrad-
distinta dalla gestione di network 
clinici di eccellenza, come il NIDA 
e il BABY@NET, focalizzati sulla sor-
veglianza e la diagnosi precoce dei 
disturbi del neurosviluppo nelle 
pediatrie di libera scelta, le unità 
di neuropsichiatria dell'infanzia e 

dell'adolescenza e nelle terapie in-
tensive neonatali. Ha guidato pro-
getti istituzionali di rilievo, gesten-
do fondi ministeriali destinati al 
miglioramento dei servizi sanitari e 
alla tutela della disabilità. Compo-
nente dell'Osservatorio nazionale 
sulla condizione delle persone con 
disabilità, ha contribuito attiva-
mente alla redazione di atti norma-
tivi fondamentali, tra cui il decreto 

legislativo sulla rifor-
ma della disabilità.
“Scattoni – spiega una 
nota dell’ISS - porta in 
questo nuovo incarico 
una vasta esperienza 
nel coordinamento 
di registri epidemio-
logici e sorveglianze nazionali ed 
europee. In ambito scientifico e re-
golatorio, ha fornito un contributo 

fondamentale coordi-
nando l'elaborazione 
delle due Linee Guida 
dell'Istituto Superiore 
di Sanità per la dia-
gnosi e il trattamen-
to dei disturbi dello 
spettro autistico, do-

cumenti cardine per l'omogeneiz-
zazione delle pratiche cliniche sul 
territorio nazionale”.

Malattie rare
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Malattie rare

Nella Legge di Bilancio nuovi fondi per gli SNE 
Destinati a progetti pilota regionali e allo screening della Leucodistrofia cromatica
Buone notizie per lo Screening Neo-
natale Esteso e le malattie rare dalla 
Legge di Bilancio 2026 approvata a 
gennaio: sono previsti fondi per au-
mentare il pannello delle malattie 
incluse, anche a livello di progetti 
pilota regionali. Questo per aggi-
rare il ritardo nell’aggiornamento 
dello SNE, dovuto soprattutto alla 
mancanza di approvazione dei de-
creti attuativi dei nuovi LEA.

Le novità
Un Fondo da 500 mila euro per il 
2026 e altrettanti per il 2027 per 
supportare le Regioni nel lancio di 
progetti pilota per ampliare i pa-
nel regionali dello SNE. superando 
le tempistiche legate all’aggiorna-
mento dei LEA. I fondi permetteran-
no un accesso più equo e rapido alle 
innovazioni, anche per le Regioni in 
piano di rientro, purché presentino 
progetti mirati. Si attendono l’in-
tesa in Conferenza Stato-Regioni 
e il decreto ministeriale sui criteri 
di distribuzione affinché le Regioni 
possano utilizzare subito le risorse 
disponibili.
Sono previsti 238 milioni di euro 
per lo screening della leucodistro-
fia metacromatica, malattia non in-
clusa nei LEA ma nello SNE di sole 

tre Regioni (Toscana, Puglia e parte 
della Lombardia). Uno stanziamen-
to inserito grazie all’emendamento 
della Senatrice Murelli, che permet-
te inoltre di potenziare la diagno-
stica, la prevenzione oncologica e 
l’uso dei test Next-Generation Se-
quencing (NGS) per le malattie rare.

I commenti
Roberta Venturi, responsabile 
delle relazioni istituzionali di 
Osservatorio Malattie Rare: La 
politica si è mostrata particolar-
mente attenta al dialogo con le so-
cietà scientifiche, le associazioni di 
pazienti e la rappresentanza della 
società civile, anche attraverso il co-
stante confronto con Osservatorio 
Malattie Rare. Per quanto riguarda 
gli screening neonatali si tratta di 
un segnale di apertura. Il Fondo è 
di modesta entità, ma è comun-
que una dimostrazione di interes-
se importante. Oggi sappiamo che 
lo screening neonatale è uno dei 
programmi di salute pubblica più 
efficace per prevenire morti precoci 
e disabilità gravi, e per migliorare 
significativamente la prognosi dei 
bambini che nascono con una pato-
logia rara.
Ci sono però anche dei dati nega-

tivi, in particolare riguardo Fondo 
per i farmaci innovativi, al quale 
finalmente possono accedere tut-
te le regioni, comprese quelle a 
statuto speciale come Sicilia e Sar-
degna, dove sappiamo essere pre-
senti un alto numero di pazienti 
con malattie rare (basti pensare alla 
talassemia o alla miastenia gravis). 
Purtroppo però il Fondo è stato ri-
dotto a decorrere dall’anno 2026 di 
140 milioni di euro annui, questo 
significa che le risorse a disposizio-
ne delle regioni saranno di meno, 
a fronte invece di una maggiore 
disponibilità di terapie innovative 

recentemente approvate o di futura 
approvazione.
UNIAMO – Federazione Italiana 
Malattie Rare: Positiva l’attenzione 
dedicata alla leucodistrofia meta-
cromatica, oggi esclusa dai LEA e 
inserita nel panel SNE solo in poche 
Regioni, così come il rafforzamento 
dell’utilizzo dei test di Next-Genera-
tion Sequencing per la profilazione 
delle malattie rare. Resta ora essen-
ziale procedere rapidamente con i 
decreti attuativi, per evitare nuove 
disuguaglianze territoriali e garanti-
re il diritto allo screening per tutti i 
bambini.

Un riconoscimento 
al ruolo dei caregivers 
Ma il sostegno economico 
è quasi simbolico
Approvato su proposta della mi-
nistra per le disabilità Alessan-
dra Locatelli nel gennaio scorso 
un disegno di legge che intro-
duce disposizioni in materia di 
riconoscimento e tutela delle 
persone che assistono e si pren-
dono cura dei propri cari. Il prov-
vedimento introduce un quadro 
giuridico per riconoscere il valo-
re sociale ed economico di chi 
assiste, in ambito domestico e 
a titolo gratuito, congiunti con 
disabilità o non autosufficienti: 
i cosiddetti caregiver.
L’obiettivo del Governo è pre-
venire il rischio di isolamento 
e supportare i nuclei familiari, 
specialmente quelli in condizio-
ni di maggiore fragilità, ma al di 
là del riconoscimento dell’im-
portanza del ruolo a livello so-
ciale, non si va molto oltre.
Infatti il provvedimento intro-
duce un sostegno economico 
ai caregiver di persone con di-
sabilità gravissima e in difficoltà 
economiche, un contributo ero-
gato dall’INPS fino a un massi-
mo di 400 euro mensili, destina-

to però solo a chi ha un reddito 
inferiore a 3 mila euro annui. La 
copertura finanziaria per il 2026 
è di 257 milioni di euro. 
Ci si augura che questo sia solo 
un primo passo.

Gli altri contenuti
Il provvedimento definisce l’am-
bito nel quale può essere indivi-
duata la figura del caregiver: co-
niuge, le parti dell’unione civile, 
i conviventi di fatto e i parenti 
entro il secondo grado (o affini 
entro il terzo in casi specifici).
Sono previste disposizioni di 
raccordo tra le tutele previste a 
livello statale e quelle previste a 
livello territoriale.
Viene inoltre reso obbligatorio 
l’inserimento del nominativo 
del caregiver e del relativo cari-
co assistenziale orario all’inter-
no del progetto di vita e del Pia-
no Assistenziale Individualizza-
to (PAI) della persona assistita. 
Questa formalizzazione è il pre-
supposto necessario per l’acces-
so a future tutele previdenziali e 
agevolazioni lavorative.
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Interrogazione dell’Onorevole Malavasi  
sul Testo Unico MR
Il Sottosegretario Marcello Gemmato fa il punto
Il 24 marzo scorso l’Onorevole Ilenia 
Malavasi ha presentato un’interro-
gazione a risposta immediata al Mi-
nistero della Salute per chiedere le 
tempistiche precise per l’adozione 
dei decreti attuativi ancora mancan-
ti della Legge 175/2021 Testo Unico 
per le Malattie Rare e per la riparti-
zione delle risorse 2025 destinate ai 
test di Next-Generation Sequencing. 

I ritardi denunciati
Il Testo Unico sulle Malattie Rare 
ha rappresentato il primo riordi-
no organico della materia. Tutta-
via la sua applicazione necessita 
di numerosi atti ancora oggi non 
tutti approvati, la cui mancan-
za continua a rallentare la piena 
operatività delle misure previste, 
con ricadute sulla presa in carico 

e sull’uniformità dei percorsi assi-
stenziali.
Inoltre, ricordava Malavasi, an-
che dopo l’approvazione nel 
2023 del nuovo Piano nazionale 
malattie rare 2023-2026, definito 
“strumento fondamentale per la 
pianificazione nazionale”, non è 
seguito un coordinamento coe-
rente con gli atti previsti dal Te-

sto Unico.
Infine, per quanto riguarda la dia-
gnostica genomica, nel 2024 e nel 
2025 sono stati stanziati un milio-
ne di euro l’anno per i test di Next-
Generation Sequencing, cifra non 
sufficiente rispetto ai bisogni reali 
e a oggi la ripartizione delle risor-
se per il 2025 non risulta ancora 
definita.

La redazione di AISMME NEWS è 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 l’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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La risposta del Ministero
La replica del Governo, affida-
ta al Sottosegretario Marcello 
Gemmato e ritenuta insoddi-
sfacente Malavasi ha offerto 
un aggiornamento sull'iter dei 
principali provvedimenti attua-
tivi della Legge 175/2021 a fine 
marzo 2026. 
•	 L'aggiornamento dell'elenco 

delle malattie rare (Art. 4) do-
vrebbe concretizzarsi a breve 
con i decreti di revisione dei 
LEA, attualmente al vaglio del-
le Commissioni parlamentari. 

•	 Per quanto riguarda il Fondo di 
solidarietà per l'inclusione la-
vorativa (Art. 6), il Ministero del 
Lavoro sta definendo i dettagli 
tecnici con l'INPS per la predi-
sposizione del regolamento.

•	 Riguardo alla diagnostica avan-
zata, le risorse 2024 e 2025 
per i test di Next-Generation 
Sequencing (NGS) sono state 
integralmente impegnate in 
attesa del perfezionamento 
dell’iter. Resta da perfezionare 
l’intesa in Conferenza Stato-

Regioni per stabilire i criteri 
di riparto, obiettivo su cui sta 
lavorando un gruppo tecnico 
che coinvolge anche la Socie-
tà Italiana di Genetica Umana 
(SIGU).

•	 Il Piano nazionale per le ma-
lattie rare 2023-2026, previsto 
dall’articolo 9, è stato inve-
ce approvato con l’Accordo 
Stato-Regioni del 24 maggio 
2023 ed è diretto a migliorare 
prevenzione, diagnosi, cura e 
riabilitazione.

•	 Il regolamento (art.12), che in-
troduce un credito d’imposta 
del 65% (fino a 200.000 euro 
annui per beneficiario, entro 
un limite complessivo di 10 
milioni) per soggetti pubblici 
e privati che svolgono o finan-
ziano ricerca su malattie rare e 
farmaci orfani. Il regolamento 
è stato elaborato e condiviso 
tra le amministrazioni, sotto-
posto al Consiglio di Stato e 
aggiornato fino alla presa d’at-
to finale da parte della Presi-

denza del Consiglio, avvenuta 
lo scorso 18 marzo.

L’attività di ricerca
Sul fronte della ricerca, Gemmato 
ha fornito ulteriori dati. 
Nell’ultimo quadriennio, la Di-
rezione generale della ricerca e 
dell’innovazione in sanità del Mi-
nistero della Salute ha finanziato, 
attraverso i bandi della ricerca fi-
nalizzata, 21 progetti sulle malat-
tie rare per un totale di 7.486.652 
euro.
Il potenziamento delle attività di 
ricerca è stato inoltre uno degli 
obiettivi della missione M6C2 2.1 
del Pnrr (“Valorizzazione e poten-
ziamento della ricerca biomedica 
del Ssn”). Attraverso due bandi 
competitivi, sono stati finanziati 
126 progetti sulle malattie rare, di 
cui 74 sulla tematica delle malattie 
rare e 52 sui tumori rari, per un to-
tale di 116.888.540 euro. I proget-
ti, ha precisato Gemmato, sono 
oggetto di costante monitoraggio 
da parte del Ministero e si conclu-

deranno tra maggio e dicembre 
2026.
A livello internazionale, il Mini-
stero partecipa come partner fi-
nanziatore all’European Joint Pro-
gramme on Rare Diseases (EJPRD) 
e prosegue l’adesione italiana alla 
European Rare Diseases Rese-
arch Alliance (ERDERA), iniziativa 
promossa nell’ambito di Horizon 
Europe. Per le Joint Transnational 
Calls 2025 e 2026 è stato previsto 
un impegno finanziario comples-
sivo di 2 milioni di euro.

Nelle foto:
l'Onorevole Ilenia Malavasi  

e il Sottosegretario  
Marcello Gemmato
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Abruzzo: aggiornata la governance 
della Rete delle Malattie Rare
Un coordinamento con sede, personale dedicato e autonomia 
Rafforzare l’organizzazione della 
Rete, migliorare il coordinamento 
tra i centri di riferimento e rendere 
più efficace la presa in carico dei 
pazienti sul territorio con la garan-
zia della continuità assistenziale, in 
particolare nel delicato passaggio 
dall’assistenza pediatrica a quella 
dell’età adulta: è questo l’obiettivo 
della delibera n. 373 del 17 marzo 
2026 della ASL di Pescara che, rece-
pendo la Delibera di Giunta Regio-
nale n. 72 del 17 febbraio 2026, ha 
approvato il documento tecnico di 
aggiornamento della governance 
della rete delle malattie rare dell’A-
bruzzo.
La riorganizzazione, che è entra-
ta operativamente in vigore dal 
1° aprile 2026, conferma il ruolo 
centrale della ASL di Pescara come 
sede del Centro di Coordinamento 
regionale, struttura strategica per il 
raccordo tra i nodi della rete e per 
il supporto ai percorsi assistenzia-
li delle persone con malattia rara, 
prevede un Centro di Coordina-
mento autonomo, dotato di perso-
nale dedicato e di un’équipe multi-
disciplinare composta da referenti 
medici per l’età pediatrica e adulta, 
infermiere case manager, psicolo-
go e personale amministrativo. 
“Il centro – spiega la Dott.ssa Silvia 
Di Michele, pediatra e referente per 
il coordinamento dell’età pediatri-
ca - si avvarrà di professionisti dedi-
cati, in continua formazione. Tra le 
priorità vi è l’inserimento di un ser-
vizio psicologico dedicato, pensato 
per offrire un supporto qualificato 
alle persone con malattia rara e ai 
loro caregivers. È prevista la futu-
ra attivazione di un Numero Verde 
Malattie Rare Abruzzo, grazie alla 
collaborazione con l’Istituto Supe-
riore di Sanità, avviata con la dotts-
sa Marta De Santis. Un’altra figura 
chiave è l’infermiere case manager, 
che affiancherà le famiglie nei per-
corsi assistenziali, soprattutto nei 
percorsi di screening e nei casi di 
prescrizioni extraregionali che ne-
cessitino di supporto. Tra i progetti 
futuri vi è anche l’attivazione di un 
CUP di secondo livello, per facili-

tare l’accesso alle prestazioni indi-
spensabili.”
“Al 31 dicembre 2023 erano circa 
4.800 i pazienti censiti, con un au-
mento delle diagnosi in età adulta. 
Sono in fase di elaborazione i dati 
del 2024. La presenza di referenti 
distinti per età pediatrica e adul-
ta è fondamentale per costruire 
percorsi di transizione strutturati. 
Oggi la transizione è spesso gesti-
ta in modo eterogeneo dai singoli 
centri. L’obiettivo è definire proto-
colli condivisi che garantiscano una 
presa in carico continua e integra-
ta, anche nei casi in cui non esista 
un centro per l’adulto.”

Il percorso
“L’attività di coordinamento regio-
nale delle malattie rare è stata av-
viata in Abruzzo nel 2018, a seguito 
della deliberazione di Giunta n. 808 
del 22 dicembre 2017 - spiega Di 
Michele - Con tale provvedimento, 
alla UOC Pediatria della ASL di Pe-
scara è stato affidato l’avvio delle 
attività di coordinamento sia per le 
malattie rare che per lo screening 
neonatale esteso. Nel tempo, il ca-
rico di lavoro è progressivamente 
aumentato, richiedendo risorse 
sempre più dedicate ed è emersa 
la necessità di un centro di coordi-
namento autonomo, dotato di per-
sonale e linee dedicate, in grado di 
rispondere in modo puntuale alle 
esigenze dei pazienti. Non solo. Il 
centro è nato inizialmente in una 
stanza della pediatria al terzo piano 
dell’ospedale di Pescara e durante 
la pandemia è stato trasferito in un 
distretto sanitario. Era forte l’esi-
genza di una sede centrale, stabile 
e facilmente accessibile, al centro 
della rete regionale abruzzese del-
le malattie rare. Con questa deli-
berazione è stata assegnata una 
sede nella Palazzina I dell’Ospedale 
di Pescara, priva di rischi infettivi 
e senza barriere architettoniche, 
anzi accessibile anche in auto per 
i pazienti con disabilità severa. La 
scelta di confermare Pescara come 
sede è legata all’expertise dimo-
strata nel tempo, ma anche alla 

presenza di importanti reparti pe-
diatrici specialistici, fondamentali 
per la rete delle malattie rare, come 
la terapia intensiva e subintensiva 
pediatrica, la chirurgia pediatrica 
ed il centro regionale delle cure 
palliative pediatriche. Ora la Regio-
ne, anche grazie al contributo delle 
associazioni dei pazienti, ha quindi 
lavorato per realizzare in Abruzzo 
un centro di coordinamento strut-
turato ed efficiente.”

Il ruolo  
delle Associazioni
“Le associazioni dei pazienti sono 
sempre determinanti, fondamen-
tale è stato il loro contributo nel 
sostenere l’importanza di spazi 
accessibili e di personale stabile e 
competente. Hanno rappresentato 
il motore di questo cambiamento – 
continua la dottoressa - per questo 
mi sento di ringraziare tutte le as-
sociazioni coinvolte in questo per-
corso, come l’Associazione Proget-
to Noemi ODV ETS, l’Associazione 
Cromosoma della Felicità, il Forum 
Malattie Rare Abruzzo, l’Associazio-
ne Insieme per Silvia SCN2A e l’As-
sociazione Carrozzine Determinate. 
La Regione e l’Agenzia Sanitaria Re-
gionale hanno condiviso e sostenu-
to queste istanze con grande atten-
zione, avviando un percorso che 
auspichiamo rappresenti l’inizio di 
una fase ancora più ricca di inizia-
tive a beneficio delle persone con 
malattia rara e delle loro famiglie.”

Un servizio articolato
“Oltre al coordinamento regionale, 
al centro sono stati affidati compiti 
ben definiti. In particolare il centro 
di coordinamento offre consulen-
za e supporto, su richiesta, a pa-
zienti e familiari – spiega Di Miche-
le - Si tratta di un servizio a libero 
accesso, senza impegnativa, che 
consente di orientare le persone 
verso il centro clinico più appro-
priato, supportarle nei percorsi e 
sostenerle nei loro diritti. Il centro 
di coordinamento fornisce inoltre 
supporto ai medici del SSN e ai 
centri di riferimento, anche per fa-

vorire i contatti con altri centri del-
la rete nazionale e l’applicazione 
dei protocolli clinici interregionali. 
Nonostante la Regione sia in piano 
di rientro, è sempre stata garanti-
ta l’esenzione R99, utilizzabile per 
inviare i pazienti ai centri clinici o 
per esami genetici in caso di fami-
liarità per malattia rara.”
“Il coordinamento supporta anche 
il rientro in Abruzzo dei pazienti 
seguiti in altre regioni, facilitando 
i percorsi terapeutici e la corret-
ta erogazione di presidi e tratta-
menti, inclusi quelli non previsti 
dai LEA – conclude - Per i pazienti 
rari, alcuni integratori o dispositivi 
sono indispensabili e non possono 
essere considerati extra-LEA. In 
questi casi, il centro facilita l’acces-
so, anche validando piani terapeu-
tici provenienti da centri extrare-
gionali. È previsto inoltre un siste-
ma di verifica dell’indispensabilità 
dei trattamenti, necessario per ga-
rantire la sostenibilità del sistema, 
ma sempre con grande attenzione 
alla persona. Per questo è previ-
sta anche l’individuazione di un 
referente per l’età adulta, dato il 
crescente numero di pazienti dia-
gnosticati o transitati nei centri 
per l’età adulta.”
Per prenotarsi contattare il numero 
+39 331 2694571 lunedì, mercoledì 
e venerdì dalle 11 alle 14; martedì e 
giovedì dalle 14 alle 17.
(da osservatoriomalattierare.it)
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Terapie geniche e farmaci a Rna: 320 milioni del PNRR 
Grazie alla rete dei Centri di ricerca 95 progetti scientifici, 30 brevetti e 8 start up
Un Centro nazionale, una vera e pro-
pria rete di Centri di eccellenza, in gra-
do di mettere insieme e potenziare 
tutte le energie già presenti nel Paese 
grazie a un investimento di 320 mi-
lioni finanziato dal Pnrr, di cui il 41% 
destinato al Sud.
Si tratta di una rete “Hub & Spoke” di-
visa in 10 poli tematici, che coinvolge 
44 enti membri tra atenei e centri di 
ricerca d'eccellenza e 58 partner, al 
lavoro su nuovi farmaci a Rna e tera-
pie geniche, un mercato che da qui al 
2030 supererà i 42 miliardi di dollari e 
che risponde alla certezza che la me-
dicina personalizzata e di precisione 
sarà sempre più quella che segnerà le 
cure dei prossimi anni. Vi lavorano ol-
tre 2mila persone, ricercatori in primis, 
con oltre 700 assunzioni (65% donne) 
e il coinvolgimento di 200 dottorandi. 
Il maxi investimento si è tradotto in 
oltre 1.000 articoli scientifici, più di 
30 brevetti e 95 progetti di ricerca 
applicata finanziati attraverso i bandi 
a cascata, 8 start up innovative foca-
lizzate su bisogni medici insoddisfat-
ti e 3 progetti di ricerca pronti per lo 
scale-up.

Un ecosistema fatto di tecnologie e 
infrastrutture potenziate che ha già 
dimostrato capacità di tradurre le 
scoperte di laboratorio in sperimen-
tazioni e nuove possibili terapie per 
patologie sfidanti come il neurobla-
stoma, le leucemie e rare malattie au-
toimmuni con impatto già su decine 
di pazienti. 
“Siamo riusciti ad attivare le terapie 
Car-T, cellule del sistema immunitario 
modificate per essere reindirizzate su 
un bersaglio specifico, nell'ambito dei 
tumori solidi, delle neoplasie del siste-
ma nervoso centrale, di leucemie acu-
te, per le quali non vi erano prodotti 
commercialmente disponibili – spie-
ga Franco Locatelli, direttore Dipar-
timento Onco-ematologia e terapia 
cellulare e genica dell'ospedale pedia-
trico Bambino Gesù di Roma - e anche 
nell'ambito delle malattie autoimmu-
ni, ottenendo un vero e proprio rias-
setto del sistema immunitario”. 

Infrastrutture  
e tecnologie
La rete, coordinata dal Centro na-
zionale che ha sede a Padova, oggi 

può contare su infrastrutture po-
tenziate e tecnologie d'avanguar-
dia grazie ai fondi del Pnrr: tra que-
ste spicca la nuova “Fabbrica dell'R-
NA” di Napoli appena completata 
e autorizzata per la produzione di 
mRNA per trial di Fase I e II, a Roma 
il Laboratorio potenziato di tera-
pia genica, un impianto di 700 mq, 
lavora in sinergia con l'adiacente 
Officina Farmaceutica. A Modena è 
in via di attivazione il Clinical Trial 
Center, il primo in Italia per Fase 1 
integrato con laboratorio Glp, sup-
portato dal Centro di medicina ri-
generativa “Stefano Ferrari”. 
A Padova è attivo il Centro Orga-
noidi per testare l'efficacia dei far-
maci su “mini-organi” 3D, simulan-
do fedelmente la risposta umana 
ed evitando l'uso di animali. La rete 
si espande con la Facility per l'ana-
lisi di biomarcatori circolanti di Sie-
na, il Data Center ReCaS-Bari unito 
alla nuova Flagship RNA_Biomix e 
il Centro di Competenza di Milano, 
un polo di servizi avanzati nato per 
garantire che i nuovi farmaci siano 
sicuri, efficaci e pronti per l'appro-

vazione di Aifa ed Ema. 
Un'altra importante infrastruttura 
potenziata è il Laboratorio di te-
rapia cellulare e genica “Stefano 
Verri” che, assieme alla Torre della 
Ricerca di nuova costruzione, ha 
permesso il potenziamento del 
Centro di ricerca della Fondazione 
Tettamanti dell'ospedale San Ge-
rardo di Monza. 
A queste grandi opere si uniscono 
tecnologie di automazione pionie-
ristiche, come l'isolatore robotizza-
to CFBox, nato dall'alleanza tra PBL 
Spa e l'Ospedale Pediatrico Bambi-
no Gesù. Altre partnership strategi-
che sono state avviate con AstraZe-
neca, Chiesi, Dompé e Stevanato 
Group. Il futuro ora è quello di far 
evolvere questa rete in un “Open 
Innovation Hub”, favorendo l'in-
gresso di nuovi enti e aziende che 
potranno accedere alle infrastrut-
ture e ai servizi avanzati. Con i fondi 
pubblici del bando Pnric (2021-27) 
che serviranno a finanziare l'avvio 
di nuovi progetti a partire da mag-
gio e per i successivi 30 mesi.
(da Il Sole24 ore)

SNE

Il successo del Programma Genoma della Puglia 
400 bimbi identificati, screenate quasi 600 patologie
Sono oltre 400 i neonati identificati 
precocemente grazie allo screening 
genomico neonatale e avviati tem-
pestivamente al trattamento e al 
monitoraggio della patologia.
Questo grazie al Programma Genoma 
della Regione Puglia, che prevede lo 
screening del genoma universale e 
gratuito per tutti i neonati pugliesi. Fi-
nora sono stati coinvolti quasi 25mila 
neonati, con un’adesione da parte 
delle famiglie superiore al 90%.
Proprio di screening genomico neo-
natale si è parlato al convegno ‘Dal-
lo screening metabolico esteso allo 
screening genomico: è il momento 
di aggiornare le politiche sanitarie?’ 
che si è svolto a Bari lo scorso 8 aprile. 
Un dibattito scientifico internaziona-
le che ha approfondito le possibilità 
di integrazione della genomica nei 
programmi di sanità pubblica, con 

l’obiettivo di offrire ai neonati op-
portunità di cura fin dai primi giorni 
di vita. 
“Per la prima volta in Italia si sono 
confrontati esperti dello screening 
neonatale metabolico e genomico. 
In futuro dovremo capire come mi-
gliorare l’interazione dei due percorsi 
- ha dichiarato Mattia Gentile, diret-
tore della Genetica medica dell’o-
spedale Di Venere - La sfida, adesso, 
è l’estensione nazionale dello scree-
ning genomico”. Necessaria, secon-
do Gentile una cabina di regia unica 
e delle linee guida condivise da tutti: 
“Significa, ad esempio, individuare 
quali sono le mutazioni genetiche 
e le malattie da includere nel panel, 
nel contesto di uno sforzo comune 
per migliorare la salute dei neonati”.
Oggi il programma analizza 433 geni 
associati a quasi 600 patologie. Ma 

non è esente da implicazioni bioe-
tiche. “Ci sono casi particolari in cui 
non è facile accettare la predizione di 
un rischio, che poi finisce per rivelarsi 
infondato. Però bisogna considerare 
tutti gli altri casi in cui gli alert ci per-
mettono di salvare la vita del pazien-
te”, fa notare Gentile. 

Il rischio di partenza 
Ma quanto è alto il rischio che un 
bambino nasca con una patologia? 
“Ogni coppia ha circa il 3% di proba-
bilità di concepire un figlio con un di-
fetto congenito”, chiarisce a LaSalute 
di LaPresse Antonio Novelli, direttore 
Uoc del laboratorio di Genetica me-
dica del Bambino Gesù di Roma. Un 
valore di partenza che può aumen-
tare in presenza di fattori di rischio 
genetico. 
“I futuri genitori dovrebbero fare 

un’autovalutazione del rischio, verifi-
cando se in famiglia ci sono storie di 
malattie genetiche. Se entrambi i ge-
nitori, ad esempio, sono portatori di 
una malattia autosomica recessiva, 
il rischio di trasmissione è del 25% 
- continua - Nel caso delle malattie 
autosomiche dominanti basta inve-
ce che uno solo de genitori sia porta-
tore perché il rischio di trasmissione 
salga al 50%”.
E poi c’è una variabile che non si può 
prevedere, le mutazioni de novo. 
“Sono alterazioni genetiche non 
presenti nei genitori, che compaio-
no per la prima volta nel bambino 
- conclude - Può succedere che una 
mutazione interferisca con lo svilup-
po di un organo importante, dando 
origine a una patologia. Ma succede 
in meno dell’1% dei casi”. 
(da LaPresse)
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SNE

Leucodistrofia metacromatica: 
manca lo screening in 16 Regioni 
Associazione Voa Voa!: "Le Regioni non perdano tempo" 
Sono 16 le regioni che ancora non 
hanno introdotto lo screening 
neonatale salvavita contro la Leu-
codistrofia metacromatica (Mld), 
una patologia rara, genetica e 
neurodegenerativa. "Non c’è più 
tempo da perdere. Ogni giorno 
che passa può costare la vita ad 
un altro bambino" ribadisce Guido 
De Barros, presidente e fondatore 
con la moglie di Voa Voa! Amici di 
Sofia Aps , che per questa malattia 
ha perso nel 2017 sua figlia Sofia, 
a otto anni. 
Grazie a Voa Voa! Amici di Sofia il 
laboratorio di screening dell’ospe-
dale Meyer di Firenze ha potuto 
mettere a punto il primo test di 

diagnosi precoce della Mld e sem-
pre con il finanziamento dell’asso-
ciazione in Toscana è stato avviato 
da marzo 2023 il primo progetto 
pilota d’Italia per lo screening ne-
onatale della Mld che copre tutti i 
neonati toscani, seguita da Puglia 
e, in parte, Lombardia (che però lo 
esegue solo in alcuni punti nascita 
del proprio territorio), mentre in 
Emilia Romagna il progetto pilota 
dovrebbe partire a breve.
Ad aprile Voa Voa! ha lanciato la 
campagna "Stop Mld italia", con-
tattando ogni singolo consigliere 
delle regioni iche non hanno con-
templato la malattia nel pannello 
di screening, con una mail conte-

nente una proposta di mozione 
già pronta per essere depositata 
in Consiglio regionale. Obiettivo, 
la rapida introduzione dello scree-
ning contro la Mld nel pannello dei 
test obbligatori alla nascita. La mo-
zione prevede oltre a un’estensione 
uniforme del servizio su tutto il ter-
ritorio regionale anche una corret-
ta informazione alle famiglie e una 
formazione adeguata del persona-
le sanitario. 
Quasi subito hanno depositato le 
mozioni Lazio, Valle d’Aosta, Vene-
to, Friuli Venezia Giulia, Piemonte 
e Liguria (prima regione ad averla 
anche approvata, lo scorso 31 mar-
zo). La Sardegna ha presentato una 

proposta di legge per l’attivazione 
di un programma di screening neo-
natale obbligatorio per la Mld. An-
che i consiglieri di minoranza delle 
Marche hanno presentato una mo-
zione e proposta di legge volte a 
istituire un progetto pilota di scree-
ning neonatale con un percorso di 
presa in carico clinica e psicologica 
per le famiglie. 

Simmesn: 
subito un piano nazionale 
per nuove patologie nello SNE 
Chiesto un confronto urgente 
col Governo
La Società Italiana per lo Studio 
delle Malattie Metaboliche Ere-
ditarie e lo Screening Neonatale 
(Simmesn) ha inviato lo scorso 
aprile una lettera al Ministro della 
Salute Orazio Schillaci per richia-
mare l’attenzione sull’urgenza 
di un approccio coordinato e di 
un’azione organica e sistematica 
allo screening neonatale, sia per 
la leucodistrofia metacromatica 
(MLD) sia per le ulteriori patolo-
gie previste nel nuovo assetto 
dello screening neonatale esteso.
La Legge di Bilancio 2026 preve-
de specifiche risorse per la realiz-
zazione di accertamenti diagno-
stici finalizzati all’individuazione 
precoce della leucodistrofia me-
tacromatica una patologia neuro-
degenerativa, rara e progressiva, 
appartenente al gruppo delle 
malattie da accumulo lisosomia-
le, che presenta un’incidenza di 
1 caso su 40.000-160.000 nati 
vivi ed un esordio comune entro 

i due anni, facendo registrare una 
rapida regressione motoria e co-
gnitiva.
La Società scientifica chiede dun-
que di avviare un confronto tec-
nico-operativo volto a: definire le 
modalità attuative del finanzia-
mento previsto dalla normativa; 
coordinare l’inserimento della 
MLD nell’aggiornamento dei 
Lea e nello screening neonatale 
esteso; individuare criteri unifor-
mi per l’adozione nei programmi 
regionali; riattivare il Gruppo di 
lavoro sullo screening neonatale 
esteso (Sne), istituito nel 2020; 
monitorare le tempistiche di atti-
vazione dei percorsi diagnostico-
terapeutici con il supporto del 
Centro di Coordinamento Sne; 
approfondire le modalità di ac-
cesso alle risorse disponibili, in-
cluse quelle europee.

Identificata una malattia rara 
grazie allo SNE 
Non era inserita nel pannello di screening
Uno studio pubblicato il 18 luglio 
2024 sulla rivista International 
Journal of Neonatal Screening, 
presenta per la prima volta la de-
scrizione biochimica di un caso di 
deficit dell’enzima MCEE identifi-
cato attraverso lo screening neo-
natale su altre patologie. È stato 
realizzato con la collaborazione 
di Aismme e ha coinvolto diverse 
équipe dell’Università di Trento, 
dell’Ospedale di Verona e dell’U-
niversità di Tubinga (Germania)
L’enzima metilmalonil-CoA epi-
merasi (MCEE) svolge un ruolo 
cruciale nel metabolismo. Sebbe-
ne non esista un test specifico per 
individuare direttamente il deficit 
di MCEE nei pannelli standard 
di screening neonatale, questa 
condizione può emergere inci-
dentalmente (incidental findings) 
durante le indagini su altre pato-
logie metaboliche, come l’acide-
mia metilmalonica e l’acidemia 
propionica.
Nel caso analizzato, i risultati 
dello screening neonatale han-
no evidenziato livelli elevati di 

propionilcarnitina (C3) e di acido 
2-metilcitrico (MCA), mentre l’aci-
do metilmalonico (MMA) e l’omo-
cisteina (Hcy) risultavano nella 
norma. Analisi successive hanno 
confermato alterazioni metabo-
liche compatibili con un blocco 
nella via di degradazione del pro-
pionato.
L’analisi genetica tramite sequen-
ziamento di nuova generazione 
(NGS) ha permesso di identificare 
una mutazione già nota nel gene 
MCE, nello specifico la variante 
omozigote c.139C>T (p.R47X).
Lo studio conclude che la presen-
za di elevati livelli di C3 associati a 
un lieve aumento di MCA, anche 
in presenza di valori normali di 
MMA e Hcy durante lo screening 
neonatale, dovrebbe far conside-
rare il deficit di MCEE nella dia-
gnosi differenziale. Inoltre, i livelli 
di MMA possono risultare inizial-
mente normali nei primi giorni di 
vita e aumentare solo successiva-
mente, rendendo necessarie ana-
lisi di conferma per una diagnosi 
accurata.
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Una Lettera aperta a Meloni, il ‘manifesto’ 
delle mamme di bimbi con malattie rare 
La richiesta: potenziare cure palliative pediatriche, solo 1 su 4 le riceve
Accendere un faro sulla realtà spesso 
silenziosa delle famiglie colpite da 
malattie genetiche rare, e la richiesta 
alle Istituzioni del potenziamento 
delle cure palliative e di eliminare le 
pesanti difformità sul territorio nazio-
nale. È questo l’obiettivo della lettera 
aperta alla presidente del Consiglio, 
Giorgia Meloni, inviata in occasione 
della Festa della mamma da Tiziana, 
madre di Bernadette Marie, una bam-
bina di 11 anni affetta da una grave 
encefalopatia epilettica causata dalla 
mutazione del gene Gabrb3. 
Tiziana descrive una maternità fatta 
di silenzi profondi e di piccoli miracoli 
quotidiani. Sono madri che non rice-
veranno mai i classici disegni o poesie 
scolastiche, ma i cui cuori si sono dila-
tati per diventare gli occhi, le orecchie 
e la voce dei propri figli. Tuttavia, il 
racconto rifugge dalla retorica dell’e-
roismo: “Non siamo eroine per scelta 
– scrive Tiziana – spesso siamo sopraf-
fatte dal panico, dalla paura, dai sensi 
di colpa e dalla solitudine”.
Un appello che non è solo una testi-

monianza personale, ma un manife-
sto per tutte le “mamme rare” che lot-
tano quotidianamente per la dignità 
dei propri figli.
Queste famiglie non sono “invisibi-
li” né semplici casi statistici, ma una 
parte vitale e sofferente del Paese che 
chiede di non essere dimenticata. 

La richiesta:  
il potenziamento  
delle cure palliative
Il cuore della richiesta politica e so-
ciale riguarda il potenziamento delle 
cure palliative pediatriche. Tiziana 
sfida il pregiudizio comune secondo 
cui queste cure rappresentino “la fine”. 
Al contrario, le definisce un sostegno 
alla vita. Non servono per accompa-
gnare alla morte, ma per sostenere l’e-
sistenza laddove sembra mancare. Un 
“ombrello” protettivo: intervengono 
prima dell’emergenza per garantire 
una cura globale che include sollie-
vo dal dolore fisico e psicologico. Un 
supporto alla famiglia: forniscono l’as-
sistenza psicologica e sociale necessa-

ria a evitare il crollo dei genitori sotto 
il peso dell’isolamento.

Eliminare le disparità 
territoriali 
Tiziana chiede che le reti di cure pal-
liative siano potenziate in ogni regio-
ne, affinché non esistano differenze 
tra Nord e Sud e ogni bambino fra-
gile possa accedere a un hospice pe-
diatrico o a un’assistenza domiciliare 
specializzata. 

La lettera si conclude con un invito 
all’empatia, rivolto a Giorgia Meloni 
in quanto madre: la richiesta di farsi 
garante di una bellezza faticosa, aiu-
tando queste famiglie a combattere 
la burocrazia e l’indifferenza, per 
permettere loro di concentrarsi solo 
sull’amore per i propri figli. “L’obietti-
vo – spiega - non è solo aggiungere 
anni alla vita, ma aggiungere vita agli 
anni”.
(da DIRE.it)

News

La situazione in Italia  
delle cure palliative pediatriche 
Le Cure palliative pediatriche 
sono una vera urgenza assisten-
ziale, a causa di un profondo 
squilibrio tra le necessità effetti-
ve dei piccoli pazienti e i servizi 
realmente offerti. In Italia si stima 
infatti che circa 30.000 tra bam-
bini e adolescenti abbiano biso-
gno di questo tipo di cure, con 
un’incidenza che oscilla tra i 34 
e i 54 casi ogni 100.000 abitan-
ti. All’interno di questo gruppo, 
una quota consistente di circa 
11.000 minori (18 ogni 100.000) 
presenta bisogni così complessi 
da richiedere l’intervento di team 
interdisciplinari specialistici. Tut-
tavia, il gap assistenziale rimane 
allarmante: ad oggi, soltanto 
il 26% di chi avrebbe diritto a 
queste prestazioni specialistiche 
riesce effettivamente a riceverle, 
a fronte di un bisogno che con-
tinua a crescere con un ritmo del 
5% ogni anno.
In ambito pediatrico i tumori 
rappresentano il 9/10% dei casi, 
ma la grande maggioranza dei 
piccoli pazienti è invece affetta 
da malattie neurologiche, gene-
tiche, rare o condizioni croniche 
prive di una diagnosi eziologica 
definitiva. Questa diversità clini-
ca si traduce in una durata della 
presa in carico molto più estesa: 
nei casi non oncologici, l’assi-
stenza può durare molti anni, 
accompagnando il minore lungo 

traiettorie cliniche segnate da 
una “stabilità fragile”.

9 regioni  
prive di strutture,  
solo 2 reti regionali
Nonostante il diritto alle cure sia 
sancito per legge, il sistema si 
scontra con pesanti criticità terri-
toriali e organizzative. Gli hospice 
pediatrici e le reti dedicate resta-
no distribuiti in modo disomoge-
neo sul territorio nazionale. 
Attualmente risultano operativi 
servizi o reti in Veneto, Liguria, 
Piemonte, Lombardia, Emilia-Ro-
magna, Lazio, Campania, Basilica-
ta e Sicilia. Dal 15 maggio entrerà 
inoltre in funzione in Toscana la 
struttura “Casa di Marta”. A Trento 
e a Bolzano sono in fase di realiz-
zazione. 
Restano invece prive di una rete 
strutturata o di hospice pediatrici 
dedicati Abruzzo, Calabria, Friuli-
Venezia Giulia, Marche, Molise, 
Puglia, Sardegna, Umbria e Valle 
d’Aosta. 
A oggi, inoltre, solo due reti regio-
nali di cure palliative pediatriche 
– quelle di Veneto e Liguria – ri-
sultano pienamente rispondenti 
agli standard ministeriali previsti 
dalla legge 38/2010, con centro 
di riferimento specialistico, coor-
dinamento regionale, continuità 
assistenziale h24 e hospice pedia-
trico dedicato. (da DIRE.it)
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Malattie: PKU

"PKU oggi e domani" 
Il punto su nuove terapie  
e le sperimentazioni cliniche
È disponibile online la regi-
strazione del secondo webinar 
organizzato da Osservatorio 
Malattie Rare con il patrocinio 
della SIMMESN (Società Ita-
liana Malattie Metaboliche e 
Screening Neonatale) e in col-
laborazione con le associazio-
ni di pazienti PKU tra cui Aism-
me. Un appuntamento perio-
dico che si propone di offrire 
a pazienti, genitori e familiari 
un aggiornamento multidisci-
plinare sui principali aspetti 
della gestione della patologia, 
strumenti concreti e informa-
zioni aggiornate. 
L’incontro era dedicato in par-
ticolare a alle possibilità tera-
peutiche in arrivo e alle speri-
mentazioni cliniche in corso, 
e gli esperti hanno ribadito la 
necessità di un approccio tera-
peutico globale e sempre più 
personalizzato.
Ampio spazio è stato dedicato 
alle prospettive aperte dalla 

ricerca clinica, che sta met-
tendo in luce possibili inno-
vazioni in grado di rispondere 
ai bisogni insoddisfatti tuttora 
presenti nella gestione quoti-
diana della PKU. Il Prof. Burli-
na ha chiarito alcuni passaggi 
importanti circa il percorso re-
golatorio del farmaco sepiap-
terina, che potrebbe essere 
disponibile in Italia già dopo 
l'estate. Ha inoltre presenta-
to le sperimentazioni cliniche 
in corso, aiutando il pubblico 
a comprenderne gli orizzonti 
temporali possibili.
Il webinar ha rappresentato 
anche un’importante occasio-
ne di confronto: partecipanti, 
pazienti e familiari hanno avu-
to la possibilità di dialogare di-
rettamente con i clinici e con le 
associazioni, esprimendo dub-
bi, condividendo esperienze e 
contribuendo a un confronto 
costruttivo sulla gestione della 
PKU nel presente e nel futuro.

La campagna "PHEnomenale" 
per informare e sensibilizzare  
Si cercano testimonianze di pazienti e caregiver
Prosegue l’impegno di Aismme, in-
sieme alle altre sette associazioni 
italiane di pazienti, per accrescere 
la conoscenza e l’attenzione sulla 
Fenilchetonuria (PKU), 
Dopo le tappe di PKU al Centro a 
Roma e Verona e gli eventi itine-
ranti che hanno coinvolto nume-
rose città italiane, prende ora il via 
una nuova iniziativa dedicata a chi 
vive e convive con la PKU: la cam-
pagna PHEnomenale, promossa da 
BioMarin. L’obiettivo è informare e 
sensibilizzare sulla patologia, an-
che attraverso la raccolta e la va-
lorizzazione delle testimonianze di 
pazienti e caregiver.
La campagna punta i riflettori su 
una condizione che in Europa in-

teressa circa 1 neonato su 10.000. 
Grazie allo screening neonatale, 
alla dietoterapia e alle innovazioni 
terapeutiche, oggi molte persone 
con PKU possono studiare, lavorare 
e condurre una vita autonoma. Ma 
la gestione quotidiana della malat-
tia comporta sfide che vanno oltre 
le restrizioni alimentari, incidendo 
su aspetti come concentrazione, 
umore e benessere psicologico. 
Non sono segni visibili, e proprio 
perché meno evidenti, la PKU e 
le sue conseguenze rischiano di 
essere poco riconosciute. Per que-
sto è fondamentale continuare a 
raccontare la PKU, promuovendo 
consapevolezza, comprensione e 
supporto.

Le prime azioni della campagna 
PHEnomenale sono già online: una 
serie di contenuti informativi pub-
blicati sui social e condivisi attiva-
mente dalle otto associazioni che 
affiancano i pazienti, tra cui Aism-
me.
È inoltre aperto il reclutamento di 
giovani dai 16 ai 25 anni e famiglie 
disponibili a condividere la pro-
pria esperienza, per arricchire di 
contenuti di vita vissuta la succes-
siva parte della campagna. Si può 
contribuire, attraverso una breve 
intervista anonima, a dare voce alla 
quotidianità della PKU: dalla qua-
lità della vita alle relazioni sociali, 
dalla scuola e il lavoro fino al tem-
po libero e ai viaggi.

Chi desidera aderire può contattare 
Aismme: info@aismme.org

27 giugno:  
"PKU&Noi" 2026 
Aperte le iscrizioni, possibili  
le domande agli esperti
Sensibilizzare sulla Fenilchetonu-
ria (PKU), dare a pazienti e famiglie 
informazioni sulla gestione del-
la malattia, presentare le novità 
scientifiche e offrire un’occasione 
d'incontro e di condivisione tra 
medici e pazienti.
Sono questi gli obiettivi dell’e-
vento nazionale online PKU&Noi, 
diventato ormai un importante 
appuntamento annuale di aggior-
namento e confronto per i pazien-
ti e le loro famiglie, che si svolgerà 
in diretta online sabato 27 giugno.
In questa edizione si parlerà con 
i massimi esperti italiani di ricer-
ca e trattamenti, dei rischi reali e 
delle soluzioni possibili in caso di 
abbandono della gestione e delle 

differenze regionali nella cura di 
bambini e adulti. Alla fine di ogni 
intervento è previsto un momento 
di domande e risposte.
Due le sessioni pratiche con con-
sigli per mettere in tavola gustose 
ricette: “In cucina con la mamma 
Veronica e la nutrizionista" e, in 
chiusura, uno spazio dedicato alle 
associazioni dei pazienti promo-
trici dell’evento: IRIS Associazione 
Siciliana Malattie Ereditarie Meta-
boliche Rare, AMEGEP Domenico 
Campanella, AISMME, AMMeC, 
APMMC, Cometa ASMME, Cometa 
Emilia Romagna e APS L'APE Asso-
ciazione PKU - Campania. L’evento 
gode del patrocinio di ISS, SIMME-
SN, SINUPE e UNIAMO
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"PKU: dal percorso di cura integrato alla qualità di vita"
Il punto sulla malattia nel convegno con Istituzioni, clinici e associazioni
La PKU ha un’incidenza stimata di 1 
caso ogni 4mila nati e richiede una 
presa in carico continua, ma persi-
stono ancora importanti criticità in 
termini di continuità assistenziale, 
equità territoriale e accesso a per-
corsi multidisciplinari, soprattut-
to nella transizione all’età adulta. 
Per individuare possibili soluzioni 
e garantire percorsi di cura più 
omogenei, sostenibili ed equi su 
tutto il territorio nazionale, Apco 
ha promosso “PKU: dal percorso di 
cura integrato alla qualità di vita”, 
un health talks che ha riunito rap-
presentanti delle istituzioni, clinici 
ed esperti del settore. Al centro del 
dibattito, la necessità di superare le 
disuguaglianze regionali, rafforzare 
la continuità assistenziale e pro-
muovere modelli di presa in carico 
realmente multidisciplinari, capaci 
di integrare aspetti clinici, nutrizio-
nali e psicosociali. 
L’health talk, che si è svolto nel mar-
zo scorso, è il primo di una serie 
di appuntamenti pensati per dare 
continuità all’impegno congiunto 
che istituzioni e associazioni stanno 
portando avanti su questa patolo-
gia, favorendo un dialogo costante 
e contribuendo alla definizione di 
soluzioni concrete.

L’impegno 
dell’Intergruppo 
parlamentare MR
“La PKU rappresenta un esempio 
emblematico delle sfide che il no-
stro sistema sanitario è chiamato ad 
affrontare nell’ambito delle malattie 
rare - ha dichiarato il senatore Orfeo 
Mazzella (M5S), vicepresidente del-
la Commissione Affari Sociali del Se-
nato e promotore dell’Intergruppo 
parlamentare malattie rare. - Come 
Intergruppo il nostro impegno è 
quello di mantenere alta l’attenzio-
ne istituzionale su queste patologie, 
favorendo un dialogo costante con 
tutti gli attori coinvolti e lavorando 
affinché i modelli di presa in carico 
siano sempre più omogenei, conti-
nuativi ed equi, indipendentemen-
te dal territorio di residenza”.
“Qualcosa sta cambiando nel rap-
porto con le istituzioni e sono stati 
fatti passi avanti importanti, precisa 

Niko Costantino di Cometa ASMME 
- ma non siamo ancora al punto che 
vorremmo. Il confronto continuo tra 
clinici, pazienti e decisori pubblici 
è la chiave per migliorare davvero i 
percorsi di cura”.

Disuguaglianze 
territoriali  
e transizione  
all’età adulta
Nel corso dell’evento è emerso 
come, nonostante la disponibilità 
di strumenti fondamentali quali lo 
screening neonatale e i centri di 
riferimento, persistano criticità rile-
vanti nella fase di transizione dall’e-
tà pediatrica a quella adulta, nell’a-
derenza terapeutica e nell’accesso a 
servizi di supporto adeguati, con un 
impatto diretto sulla qualità di vita 
delle persone con PKU e delle loro 
famiglie.
Particolarmente delicata è la fase 
di transizione dall’età pediatrica 
a quella adulta, momento in cui 
molti pazienti rischiano di perdere 
il contatto con i servizi e di ridurre 
l’aderenza terapeutica. “Il fenome-
no dei pazienti persi al follow-up è 
frequente - osserva Andrea Pession, 
professore ordinario di pediatria 
all’università di Bologna -: nel no-
stro Paese si stima essere intorno al 
30%. Spesso ciò accade perché il pa-
ziente, sentendosi bene grazie alle 
cure ricevute, fatica ad accettare la 
propria condizione cronica e non 
vede più la necessità di continuare 
con controlli e terapia”.
Il problema è aggravato dalle disu-
guaglianze territoriali nell’accesso 
ai servizi e ai prodotti nutrizionali 
e dalla mancanza di percorsi strut-
turati per la gestione dei pazienti 
adulti. A livello europeo si stima che 
solo il 12% dei pazienti adulti abbia 
accesso a un team multidisciplinare 
dedicato.

Qualità della vita  
e ruolo dei caregiver
Accanto agli aspetti clinici, l’incon-
tro ha messo in luce l’impatto socia-
le della malattia. La gestione della 
PKU richiede infatti una continua 
pianificazione della dieta, l’organiz-
zazione dei pasti e l’assunzione re-

golare dei prodotti nutrizionali, con 
un forte coinvolgimento delle fami-
glie soprattutto nell’età pediatrica.
“Per chi vive con una malattia rara, 
la qualità della presa in carico incide 
profondamente sulla vita quotidia-
na - ha osservato Ilaria Ciancaleoni 
Bartoli, direttrice dell’Osservatorio 
Malattie Rare - Le politiche sanitarie 
devono tenere conto non solo degli 
aspetti clinici, ma anche della soste-
nibilità dei percorsi di cura, del ca-
rico sui caregiver e della possibilità 
per i pazienti di partecipare piena-
mente alla vita sociale, scolastica e 
lavorativa”.
“La gestione di una malattia me-
tabolica non può ricadere intera-
mente sulla famiglia – ha spiegato 
Manuela Vaccarotto, Vicepresidente 
di AISMME - Anche la scuola deve 
essere informata e preparata: inse-
gnanti, mensa e compagni devono 
conoscere la malattia per evitare 
isolamento, facilitare l’inclusione 
del bambino e supportare i bambini 
nella gestione della dieta”.

Le nuove terapie
La restrizione proteica resta una 
terapia salvavita, ma la ricerca sul-
la PKU è in piena evoluzione, e si 
stanno profilando nuovi approcci 

farmacologici. Le aziende impegna-
te nello sviluppo di farmaci per le 
malattie stanno lavorando su solu-
zioni che agiscono sui meccanismi 
della malattia, l’obiettivo è quello 
di sviluppare opzioni terapeutiche 
mirate.
Con il miglioramento delle cure 
emerge però una nuova realtà: i 
pazienti con PKU diventano adulti 
e anziani. La sfida dei prossimi anni 
sarà quindi accompagnare questa 
popolazione lungo tutto l’arco della 
vita, integrando la gestione meta-
bolica con le altre esigenze di salute 
tipiche dell’età.
(da OMaR)

Alimenti a Fini Medici Speciali:  
si parla delle criticità in un evento in Senato
Su iniziativa della Senatrice 
Elena Murelli, il 22 settembre 
2026 si terrà presso il Senato 
della Repubblica l’evento isti-
tuzionale “AFMS ed equità di 
accesso: linee di policy per il 
superamento delle disparità 
regionali”.
Promosso nell’ambito del lavo-
ro del Gruppo Interparlamenta-
re Malattia Celiaca, Allergie Ali-
mentari, Alimenti a Fini Medici 
Speciali (AFMS) e Lattosio, nel 
cui Comitato Tecnico Scientifico 
Sociale ci sono anche rappre-
sentanti di Aismme, si propone 
l’obiettivo di affrontare le forti 
disuguaglianze regionali che 

oggi caratterizzano prescrizio-
ne, rimborsabilità ed erogazio-
ne degli AFMS, con importanti 
ricadute sulla continuità tera-
peutica e sulla qualità di vita 
dei pazienti. 
L’evento riunirà istituzioni, so-
cietà scientifiche, clinici, asso-
ciazioni dei pazienti ed esper-
ti del settore per avviare un 
confronto strutturato volto a 
definire standard nazionali più 
uniformi, equi e sostenibili, rap-
presentando inoltre un primo 
passo verso la definizione di 
raccomandazioni condivise di 
policy e una futura pubblicazio-
ne scientifica di consensus.
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Malattie: PKU

"AcidurieOrganiche&NOI 2026":  
focus su trapianto e novità terapeutiche 
Il confronto tra pazienti e specialisti promosso dalle associazioni 
Si è svolto il 16 maggio scorso 
la seconda edizione dell'even-
to nazionale, online e in diretta, 
AcidurieOrganiche&NOI 2026, un 
prezioso momento di approfondi-
mento e confronto promosso da 
nove associazioni pazienti tra cui 
Aismme.
L’evento, che ha ricevuto il patroci-
no dell’ISS, UNIAMO e delle società 
scientifiche SIMMESN, SINUPE e 
SIMG, offriva l'opportunità ai pa-
zienti e alle loro famiglie di appro-
fondire le tematiche legate alle 
acidurie organiche, in particolare 
metilmalonica, grazie a medici ed 
esperti (Prof. Alberto Burlina, Dr.ssa 
Elena Procopio, Dr Carlo Dionisi Vici 
e Dr.ssa Benedetta Greco, Dr.ssa 
Francesca Menni, Dr Dario Magni-
ni e Dr Alessandro Rossi), che poi 
risposto alle molte domande. Tra i 
temi affrontati terapie e trapianti, 
assistenza territoriale e gestione 
dell’emergenza e prospettive della 
ricerca. Le associazioni dei pazienti 
hanno presentato la loro attività. 
“Che in Italia ci siano ancora tante 
differenze tra Nord, Centro e Sud 
è visibile a tutti, ma il protocollo 
diagnostico è uguale per tutti, è la 
forma di malattia che cambia a se-
conda della famiglia e dell’area ge-
ografica. Lo SNE ha permesso una 
diagnosi già nella prima settimana 
di vita e di migliorare di gran lunga 
la prognosi di queste malattie - pre-
mette Alberto Burlina, Ricercatore 
universitario senior e consulente 
dell’AOU di Padova per le malattie 
metaboliche”. Che ha ricordato che 
l’acidemia metilmalonica con omo-
cistinuria, dovuta al difetto della vi-
tamina B12, registra 1 caso ogni 30-
40.000 nati, la metilmalonica 1 ogni 
80-90.000, lo stesso per la propioni-
ca, mentre per la glutarico aciduria 
di tipo 1 varia da regione a regione, 
ma circa 1 ogni 40.000.
Nelle acidurie organiche la dieta 
non è supporto alla terapia, ma è 
parte della terapia stessa: “Non ne 
previene la progressione, permet-
te di ‘frizzare’ la malattia - specifica 
Burlina - La dietoterapia viene per-
sonalizzata sui bisogni nutrizionali 

del paziente in una stretta collabo-
razione medico-dietista. La difficol-
tà della dieta è che a eccezione delle 
forme cosiddette mild, cioè quelle 
forme non aggressive nei primi gior-
ni di vita, l’apporto proteico rimane 
sempre limitato ed è un apporto 
che deve essere sempre strettamen-
te e rigidamente controllato da par-
te del medico e della famiglia”.

Il trapianto come 
strategia terapeutica
“Inizialmente, nelle malattie me-
taboliche il trapianto di fegato era 
indirizzato alla cura di gravi altera-
zioni a carico del fegato e dell’in-
sufficienza epatica - spiega Carlo 
Dionisi Vici, pediatra, Responsabile 
dell’UOC MME, Ospedale IRCCS 
Pediatrico Bambino Gesù di Roma 
- Oggi, invece, rappresenta una te-
rapia enzimatica sostitutiva. Le in-
dicazioni prevedono il trapianto in 
tempi relativamente brevi, entro i 
primi due anni di vita. L’obiettivo è 
migliorare il controllo metabolico, 
riducendo il rischio di scompensi e 
quindi il numero di ricoveri in ospe-
dale, ma anche prevenire o ridurre 
il pericolo di danno neurologico, 
migliorare la crescita perché spesso 
questi bambini hanno un ritardo di 
sviluppo, e ritardare o evitare che si 
vada incontro a complicazioni tardi-
ve della malattia, come l’insufficien-
za renale o la cardiomiopatia. Prima 
si fa il trapianto di fegato prima si è 
in grado di ridurre il carico di ma-
lattia e il rischio che questi bambini 
vadano incontro alla morbilità della 
malattia, oltre che alla mortalità - 
precisa - Oggi il trapianto di fegato 
può migliorare la qualità di vita e la 
prognosi, continuando ovviamente 
a fare le terapie immunosoppressive 
e il monitoraggio della malattia per 
prevenire le complicanze legate al 
rigetto o alle problematiche tardi-
ve trapianto-correlate. Nella pratica 
clinica, una persona con aciduria 
organica, e in particolare con acide-
mia metilmalonica, è un candidato 
ideale al trapianto di fegato quando, 
nelle forme gravi, le terapie tradizio-
nali non sono sufficientemente effi-

caci nel prevenire l’instabilità meta-
bolica e la morbilità della malattia, 
soprattutto a carico del sistema ner-
voso e di altri organi come l’occhio, 
il cuore e il rene”.
Dopo il trapianto cambia il decorso 
della malattia e migliora radical-
mente la qualità di vita: si riducono 
in modo significativo gli scompensi 
metabolici e migliora lo scenario 
nutrizionale. Non si avrà una dieta 
completamente libera, ma una die-
ta controllata senza, per esempio, 
la necessità di alimenti a fini medici 
speciali e somministrazioni per via 
enterale di nutrienti, mentre va con-
tinuata la terapia con carnitina. 
“Nell’acidemia metilmalonica – con-
tinua - il rene è spesso uno degli 
organi più esposti nel lungo perio-
do, perché subisce l’azione tossica 
dell’acido metilmalonico. Quando 
un paziente ha un’insufficienza re-
nale di grado 3, da 3B a 5, l’indicazio-
ne è di fare un trapianto combinato 
rene-fegato. Viceversa, quando non 
c’è insufficienza renale, il consensus 
internazionale raccomanda il solo 
trapianto di fegato”.
Al Bambino Gesù esiste un team 
multidisplinare per il trapianto di 
fegato nelle malattie metaboliche, 
composto da medici metabolisti, 
chirurghi, epatologi, nutrizionisti 
e psicologi. Dal 2008 a oggi sono 
stati fatti 94 trapianti, di cui 24 per 
organico acidurie; e 12 per la metil-
malonica, di cui cinque combinati 
fegato-rene. La sopravvivenza a me-
dio termine si avvicina al 97% e per 
la sopravvivenza d’organo al 100%.
“La qualità di vita dei bambini che 
sono stati trapiantati migliora in 
generale, nello specifico il quozien-
te intellettivo e le funzioni esecuti-
ve, oltre ad aver ridotto il carico di 
malattia. Ma attenzione, il trapian-
to non cura tutte le complicanze 

della malattia, richiede una terapia 
immunosoppressiva a vita e, c’è la 
possibilità di avere fenomeni legati 
alla scarsa tolleranza all’immuno-
soppressione, per cui bisognerà in 
futuro sviluppare nuovi protocolli. 
Sono in arrivo nuove terapie e con-
fidiamo che queste, soprattutto di 
tipo genico o genico correlate, pos-
sano fornire ulteriori risposte”.

Terapia genica per le 
acidurie organiche
“Si tratta di terapie innovative che 
utilizzano il materiale genetico 
come farmaco e sono utili nei casi 
in cui la malattia è dovuta a un di-
fetto di un singolo gene, come in 
molti casi nelle acidemie organiche 
o l’acidemia metilmalonica - chia-
risce Alessio Cantore, Professore 
associato Università Vita Salute 
SR di Milano e Responsabile di un 
gruppo di ricerca presso l’Istituto 
San Raffaele Telethon per la tera-
pia genica, che sta portando avanti 
una ricerca sull’acidemia metilma-
lonica - Il nostro gruppo lavora da 
anni allo sviluppo di vettori lentivi-
rali, che trasportano una copia cor-
retta di DNA all’interno delle cellule 
del fegato. È una terapia che può 
essere somministrata in età infan-
tile, con la prospettiva di garantire 
un effetto terapeutico duraturo nel 
tempo, potenzialmente per tutta 
la vita o comunque per un perio-
do molto prolungato. Al momento 
il progetto è in fase preclinica e i 
risultati ottenuti sono molto inco-
raggianti. L’obiettivo, anche grazie 
all’investimento di privati, è di po-
ter avviare nei prossimi mesi una 
sperimentazione clinica in pazienti 
con acidemia metilmalonica”.
AO&Noi 2026 si può rivedere sul 
sito https://ao.enoi.net/
(fonte Agipress).
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Aifa, rimborsabilità dei farmaci 
Modalità più rapide e più risorse alle terapie innovative
Tra l'autorizzazione all'immissione 
in commercio a livello europeo e 
l’arrivo del farmaco in farmacia o 
negli ospedali passa ancora troppo 
tempo, anche mesi. Ecco dunque la 
proposta dell’Agenzia Italiana del 
Farmaco, che con un nuovo docu-
mento tecnico accelera sulla rim-
borsabilità dei medicinali e introdu-
ce procedure semplificate per alleg-
gerire il carico e i tempi del percorso 
decisionale sui farmaci di routine e 
concentra le risorse sui farmaci dav-
vero innovativi.
Finora, ogni richiesta di rimborso 
passava dalla Commissione Scien-
tifica ed Economica del Farmaco, 
chiamata a valutare sia il valore te-
rapeutico sia il prezzo. Un mecca-
nismo rigoroso, ma appesantito da 
pratiche ripetitive, molte delle mol-
te di natura quasi amministrativa: 

equivalenti, biosimilari, variazioni di 
confezione o dosaggio. Operazioni 
che raramente richiedono analisi 
complesse, ma che finivano per ral-
lentare l’intero sistema intasare i la-
vori della Commissione, rallentando 
inoltre l'esame dei dossier davvero 
complessi, come quelli relativi a te-
rapie innovative o farmaci orfani.
La riforma introduce un modello 
a due velocità. Da un lato, le pro-
cedure semplificate: per i casi più 
lineari, la valutazione viene gestita 
direttamente dagli uffici interni, 
senza passare dalla Commissione. 
Dall’altro, le fast track: iter sotto-
posto alla Commissione, ma ba-
sati su criteri standardizzati che 
la commissione applica in modo 
quasi automatico alle singole pra-
tiche, spesso raggruppando in 
un'unica seduta casi omogenei tra 

loro quindi molto più rapidi.
I principali beneficiari sono i far-
maci equivalenti e biosimilari, che 
potranno ottenere automaticamen-
te la rimborsabilità se rispettano i 
vincoli di prezzo già fissati. Stesso 
discorso per molte nuove confezio-
ni e per le estensioni di indicazioni 
terapeutiche già approvate. Anche 
l’importazione parallela viene in-
centivata, (i medicinali autorizzati in 
un altro Paese europeo e importati 
in Italia a un prezzo inferiore rispet-
to al prodotto già in commercio) ac-
cedono alla procedura semplificata 
se propongono una riduzione di 
almeno il 7% rispetto al prezzo del 
prodotto corrispondente già ven-
duto in Italia. Una misura che, po-
tenzialmente, potrebbe contribuire 
a contenere la spesa farmaceutica, 
rendendo più attrattivo per le azien-

de immettere sul mercato italiano 
prodotti a prezzi competitivi.
Le nuove confezioni di medicina-
li sono un altro ambito di grande 
impatto pratico. Spesso le aziende 
farmaceutiche, dopo aver ottenuto 
la rimborsabilità per una confezione 
standard, chiedono di commercia-
lizzare anche confezioni con un nu-
mero diverso di unità posologiche 
(più compresse per i trattamenti 
lunghi, meno per quelli brevi) o con 
dosaggi differenti. Fino ad oggi, 
ogni nuova confezione richiedeva 
un iter negoziale completo. Con le 
nuove procedure, se il prezzo rispet-
ta le riduzioni previste (che vanno 
dal 20% al 40% rispetto al prezzo di 
riferimento, in funzione della dura-
ta della terapia), la pratica è gestita 
con procedura fast track, con tempi 
molto più contenuti.

AIFA Ascolta e AIFA Incontra  
Per un confronto più trasparente e continuativo con pazienti e stakeholder
Non più un confronto episodico, 
ma un dialogo strutturato, tra-
sparente e continuativo con asso-
ciazioni di pazienti, interlocutori 
civici, comunità scientifica e altri 
stakeholder rafforzando la parte-
cipazione dei pazienti nei processi 
che riguardano accesso al farmaco, 
equità, innovazione e tutela del 
diritto alla salute per orientare me-
glio le decisioni pubbliche. 
Sono questi gli obiettivi di AIFA 
Ascolta e AIFA Incontra, due mo-
dalità di confronto la prima dedi-
cata solo ai pazienti, e la seconda 
ai diversi interlocutori istituzionali, 
scientifici, industriali e civici. L’am-
bizione è quella di integrare quan-
to più possibile l’ascolto nell’iter 
procedurale.

“Il nostro obiettivo finale non è solo 
l’ascolto, ma l’impatto reale di que-
sto confronto sulla qualità dell’assi-
stenza farmaceutica e sulla tutela 
del diritto alla salute. Per valutare 
l’efficacia di queste iniziative ci ba-
seremo su tre aspetti fondamentali: 
trasparenza, continuità del dialogo 
e capacità di risposta. - spiega il 
Presidente dell’AIFA, Robert Nisticò 
- Il registro pubblico degli incontri 
ci consentirà di misurare il livello di 
partecipazione e avere un quadro 
sempre aggiornato dei soggetti 
coinvolti e dei temi affrontati. Valu-
teremo poi la reale presa in carico 
delle criticità segnalate dalle asso-
ciazioni dei pazienti tramite AIFA 
Ascolta e l’effettiva valorizzazione 
delle buone pratiche o delle espe-
rienze virtuose in materia di acces-
so al farmaco che saranno condivi-
se attraverso gli incontri. Potremo 
così verificare se stiamo trasfor-
mando il dialogo in vere politiche 
di partecipazione attiva”. 
“Qualsiasi risorsa, per rivelarsi dav-
vero tale, deve essere ben governa-
ta. Questo vale anche per l’advoca-

cy – continua - L’advocacy informa 
ma non sostituisce la valutazione 
scientifica, che considererà le istan-
ze, aumentando la qualità delle 
informazioni che la clinica spesso 
non coglie pienamente. In sintesi, il 
confine giusto non è la separazio-
ne, ma un coinvolgimento struttu-
rato e trasparente in cui i pazienti 
partecipano come esperti della 
propria condizione, arricchendo la 
decisione regolatoria senza com-
prometterne la base scientifica”.

L’accesso equo  
e tempestivo  
ai farmaci innovativi
“Le associazioni dei pazienti posso-
no essere molto preziose da questo 
punto di vista, poiché saranno in-
dispensabili per intercettare criti-
cità prima che emergano nei dati 
consolidati – continua - penso, ad 
esempio, alle carenze, a problemi 
di accesso ai registri o a livello di 
centri prescrittori. Di fatto si potrà 
utilizzare il dialogo anche per rico-
struire colli di bottiglia lungo il per-
corso di accesso, dalla diagnosi alla 

erogazione dei farmaci. Immagino 
che così il contributo dei pazienti 
potrà essere uno strumento ope-
rativo per avvicinare i territori alle 
decisioni centrali e ridurre ritardi e 
variabilità nell’accesso.

Il Registro di Trasparenza: 
uno strumento 
di valutazione 
dell’advocacy 
“L’evoluzione naturale del registro 
sarà quella di diventare non solo 
un registro di trasparenza proce-
durale, ma anche di trasparenza 
sostanziale sull’uso e sull’impatto 
dell’advocacy – precisa - Potrà nel 
tempo tracciare, per quanto possi-
bile, il percorso dell’input a partire 
dalla proposta, descrivendo step 
by step l’iter della richiesta fino a 
motivare un eventuale non acco-
glimento. Inoltre, l’uso del registro 
per incontri e documenti, inseriti in 
formato aperto, crea uno standard 
di condotta comune che rende 
l’advocacy un’attività trasparente e 
verificabile”.
(fonte: Sanitainformazione.it)

AIFA
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Il progetto Infermiere Case Manager continua nel 2026 
Aismme rinnova il suo impegno per pazienti e famiglie nel Centro di Verona
Nessuno stop a un servizio che, in pochi anni, è 
diventato un punto di riferimento concreto per 
centinaia di persone. Prosegue infatti fino al 30 
settembre 2026 il progetto “ICM 2025 – Infer-
miere Case Manager per un’assistenza di qualità 
delle persone affette da Malattie Metaboliche 
Ereditarie”, promosso da Aismme e realizzato 
grazie al cofinanziamento della Fondazione In-
tesa Sanpaolo Ente Filantropico e della stessa 
associazione.
Una scelta che conferma la volontà di Aismme di 
continuare a investire in un servizio altamente in-
novativo, una novità in Italia, capace di migliorare 
in modo concreto la qualità della presa in carico 
sanitaria e il quotidiano delle famiglie. L’Infermie-
re Case Manager è oggi riconosciuto come una 
figura strategica all’interno del percorso di cura: 
un riferimento stabile capace di accompagnare 
pazienti e famiglie nel tempo, in stretta collabora-
zione con l’équipe medica.

Il suo lavoro coinvolge gli oltre 300 pazienti e i 
circa 600 familiari seguiti dal Centro Regionale di 
Diagnosi e Cura delle Malattie Metaboliche Eredi-
tarie di Verona, realtà con cui Aismme collabora 
dal 2012 e che sostiene attraverso servizi e pro-
getti per pazienti e famiglie ma anche sostegno 
economico per un’equipe medica di qualità e l’ac-
quisto di strumentazione.

Un modello innovativo  
che sta dando risultati concreti
Chi convive con una Malattia Metabolica Eredi-
taria affronta spesso percorsi complessi: visite 
con diversi specialisti, terapie specifiche, diete 
salvavita, pratiche burocratiche, accesso ai ser-
vizi territoriali e continui spostamenti. Un carico 
organizzativo ed emotivo che ricade quotidia-
namente su pazienti e caregiver.
Per rispondere a queste difficoltà, nel 2023 Ai-
smme ha introdotto la figura dell’Infermiere 

Case Manager, avviando un’esperienza pionieri-
stica nel panorama italiano. 
L’ICM è una figura professionale con compe-
tenze infermieristiche e socio-sanitarie, inserita 
stabilmente nell’équipe medica. Il suo compito 
è offrire una presa in carico coordinata e perso-
nalizzata, evitando frammentazioni assistenziali 
e garantendo una visione complessiva dei biso-
gni della persona.
In questi anni il servizio ha dimostrato la sua ef-
ficacia attraverso risultati tangibili:
•	 maggiore continuità nella presa in carico dei 

pazienti; 
•	 riduzione del disorientamento delle famiglie 

nei percorsi di cura; 
•	 miglior coordinamento tra specialisti e servizi; 
•	 supporto costante nella gestione delle esi-

genze quotidiane; 
•	 alleggerimento del carico socio-assistenziale 

per caregiver e familiari. 

Focus di SIMMESN e MetabERN 
sui pazienti metabolici adulti 
Nuovi modelli di gestione e nuove frontiere terapeutiche
Rafforzare il dialogo tra medicina me-
tabolica pediatrica e medicina meta-
bolica dell’adulto, con particolare at-
tenzione alla transizione e alla continu-
ità delle cure. Era questo l’obiettivo del 
III° Incontro Nazionale Sulle Malattie 
Metaboliche Ereditarie In Età Adulta, 
evento di altissima specializzazione cui 
hanno partecipato oltre cento speciali-
sti e organizzato dal Gruppo di lavoro 
sull’adulto della SIMMESN con la colla-
borazione di MetabERN che si è tenuto 
nella prima metà di maggio a Mestre.

Sempre più numerosi  
i pazienti adulti
L’evento di Mestre si inserisce “nel 
percorso avviato congiuntamente 
da SIMMESN e MetabERN, a partire 
dal 2022 con la sottoscrizione della 
Dichiarazione di Udine– spiegano 
Albina Tummolo (Segretario Ge-
nerale SIMMESN) e Annalisa Sechi 
(Centro di Coordinamento Regio-
nale per le MR Azienda Sanitaria 

Universitaria Friuli Centrale, Udine) 
- che richiamava proprio la necessi-
tà di accompagnare i pazienti lungo 
l’intero arco della vita: un ambito 
nato e cresciuto con una forte im-
pronta pediatrica, che oggi richiede 
anche competenze dedicate all’età 
adulta. Negli ultimi 30 anni, grazie ai 
progressi della medicina, il numero 
di pazienti affetti da malattie meta-
boliche ereditarie che raggiungono 
l’età adulta è aumentato esponen-
zialmente e bisogna costruire una 
continuità assistenziale solida tra 
età pediatrica ed età adulta”.

I temi affrontati: farmaci, 
AI e formazione
“Sono state approfondite le nuove 
frontiere terapeutiche e i modelli in-
novativi di gestione delle malattie 
metaboliche ereditarie in età adulta 
- dichiarano Tummolo e Sechi - Parti-
colare attenzione è stata dedicata al 
riposizionamento di farmaci già utiliz-

zati in patologie più comuni, all’impie-
go di strumenti digitali avanzati e alle 
potenzialità offerte dall’intelligenza 
artificiale nel supporto alla diagnosi, al 
monitoraggio e alla personalizzazione 
delle cure. Un altro tema è stato quello 
della formazione degli specialisti del 
futuro, affrontato grazie al contributo 
dei rappresentanti di diverse società 
scientifiche, SIMMESN, SIN, SIMI, SID 
e EAN. È emersa l’importanza di pro-
muovere percorsi formativi intersocie-
tari e multidisciplinari, capaci di valo-
rizzare sia le competenze pediatriche, 
che restano fondamentali, sia quelle 
necessarie per seguire i pazienti nelle 
fasi successive della vita”.
Sandra Sirrs dell’Università della Bri-
tish Columbia ha tenuto una Lecture 
dedicata alla formazione dei medici 
metabolisti dell’adulto e ha descritto 
l’esperienza nord-americana di un 
percorso formativo avanzato in ma-
lattie metaboliche ereditarie dell’a-
dulto, rivolto a medici in formazione 
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provenienti da diverse discipline, uno 
spunto di confronto per arricchire la 
riflessione sulla formazione. In questa 
prospettiva, SIMMESN continuerà a 
promuovere modelli formativi con-
divisi, multidisciplinari e capaci di va-
lorizzare tutte le competenze neces-
sarie alla presa in carico del paziente, 
dall’età pediatrica all’età adulta.

La Medicina di genere
“Le malattie metaboliche ereditarie 
possano manifestarsi ed avere un im-
patto differente nelle donne rispetto 
agli uomini – continuano Tummolo e 
Sechi - questo dipende sia da fattori 
ormonali, sia, per alcune patologie, 
da modalità di trasmissione gene-
tica. È emersa quindi la necessità di 
creare una medicina più attenta alle 
differenze di genere. È stato inoltre 
affrontato, insieme alle associazioni di 
pazienti, il tema del ruolo della donna 
all’interno delle famiglie in cui è pre-
sente una persona con grave disabi-
lità secondaria ad una malattia meta-
bolica ereditaria. In molti casi sono le 
donne ad assumere il ruolo del care-
giver principale, sostenendo il carico 
assistenziale quotidiano, ruolo che 
andrebbe maggiormente supportato 
nell’ottica di sostenere chi sostiene”.
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Un sorriso al cioccolato  
Natale e Pasqua: distribuiti 
oltre 1300 dolcetti aproteici
Oltre 900 pezzi nel Natale 2025 
e oltre 400 nella Pasqua 2026. 
Continua il progetto di Aismme 
“Un sorriso al cioccolato”, giunto 
alla sua 6ª edizione, che prevede 
una dolce sorpresa per bambini e 
adulti affetti da malattie metabo-
liche ereditarie che seguono una 
terapia nutrizionale aproteica/ipo-
proteica.
Un progetto che vede il crescente 
gradimento delle famiglie e che 
coinvolge anche altre associazioni 

che seguono malati metabolici rari 
e i delegati regionali di Aismme, 
che collaborano nei loro territori 
per la distribuzione. 
I dolcetti sono gratuiti e inviati in 
tutta Italia a spese di Aismme.
Tutto è reso possibile grazie alla 
collaborazione di diverse azien-
de, che si avvicendano ogni anno. 
Ricordiamo per le ultime festività 
e ringraziamo Mamoxi, Vitaflo – 
Mevalia, Cambrooke, DMF Foodar 
Pharma, Apromè e Bon Ami.

Il tuo 5x1000 
può trasformarsi in cure, 
ricerca e sostegno concreto 
Donalo a Aismme: un gesto gratuito che fa la differenza
Anche quest’anno è possibile desti-
nare il proprio 5x1000 ad Aismme 
per sostenere le attività e i progetti 
nel Centro screening e cura delle Ma-
lattie Metaboliche Ereditarie dell’A-
OUI di Verona.
È un gesto semplice, che non com-
porta alcun costo per chi lo fa, ma 
che per pazienti e famiglie rappre-
senta un aiuto concreto e immedia-
to. Una firma e alcuni numeri, basta 
questo per donare ad Aismme il pro-
prio 5x1000 nella prossima dichiara-
zione dei redditi. Ogni firma conta: 
più adesioni riceveremo, maggiore 
sarà il contributo che lo Stato desti-
nerà ad Aismme.
Nel 2023 Aismme ha ricevuto 1.646 
preferenze per un totale di 43.885,38 
euro. Tutti i contributi da oltre 13 
anni vengono completamente desti-
nati al Centro di Cura delle Malattie 
Metaboliche Ereditarie dell’Ospeda-
le di Verona, dove vengono seguiti 
oltre 300 pazienti pediatrici e adulti 
e le loro famiglie. Struttura che Ai-
smme affianca per aiutare ad offrire 
assistenza medica e servizi sempre 
più di qualità.
Un sostegno concreto: proprio gra-
zie al 5x1000 Aismme è in grado di 

sostenere borse di studio e assegni di 
ricerca per giovani medici e dietiste 
specializzate. Attualmente finanzia 
il lavoro della Dott.ssa Irene Cunial, 
punto di riferimento per pazienti e 
famiglie come Infermiere Case Ma-
nager; la borsa di studio della dieti-
sta Dott.ssa Favaro; la collaborazione 
della Dott.ssa Irene Monge, impe-
gnata nei progetti dedicati ai pazien-
ti e come data manager; il supporto 
della psicologa interna Dott.ssa Pa-
mela Massa e della psicologa e psi-
coterapeuta Dott.ssa Sarah Carcereri, 
che segue pazienti e famiglie anche 
all’esterno della struttura.
Nel corso dell’ultimo anno sono sta-
ti inoltre acquistati nuovi strumenti 
informatici per migliorare il lavoro 
dell’équipe medica e garantire conti-
nuità assistenziale.
Inserisci il codice fiscale di Aismme: 
92181040285 
Dona il tuo 5X1000 ad Aismme e 
aiutaci a diffondere questo messag-
gio tra parenti, amici, negozi, com-
mercialisti e CAF. Possiamo inviarti 
gratuitamente card, locandine e 
materiali digitali.

Per info: info@aismme.org 
Numero verde 800.910.206.
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È sempre attivo il Progetto Aurora+XLH  
Il servizio gratuito di sostegno psicologico per tutti i pazienti metabolici rari
Un sostegno psicologico gratuito, accessibile 
e pensato per rispondere ai bisogni concreti di 
pazienti e famiglie che convivono ogni giorno 
con una malattia metabolica rara, compren-
dendo anche i pazienti affetti da XLH. 
È il Progetto Aurora+XLH di Aismme, un servi-
zio continuativo e facilmente accessibile che 
viene offerto ai pazienti affetti da malattie me-
taboliche ereditarie e famiglie dovunque essi 
risiedano sia in presenza nella sede dell’asso-
ciazione a Verona che da remoto, attraverso te-
lefono o video-consulenza.
L’obiettivo è offrire un aiuto concreto nella vita 
quotidiana a pazienti e caregiver che oltre alla 

complessità clinica della malattia devono af-
frontarne anche il peso emotivo, relazionale 
e sociale e che non trovano una risposta al di 

fuori della struttura dove vengono 
seguiti, dal momento che in molti 
casi il supporto psicologico viene 
garantito solo durante ricoveri o 
day hospital.
Il servizio viene svolto dalla 
dottoressa Sarah Carcereri, psi-
cologa e psicoterapeuta spe-
cializzata in queste malattie. 
Aismme garantisce la presa 
in carico entro 72 ore attra-
verso appuntamenti tele-
fonici, video-consulenze o 
incontri in presenza.

Pazienti metabolici e ipofosfatemici

Sostegno e risposte 
per i pazienti pedriatici e adulti  

e le loro famiglieUn servizio gratuito di consulenza psicologica
in presenza o a distanza

www.aismme.org

una iniziativa di

una iniziativa di

sostegno.psicologico@aismme.org

Per accedere è sufficiente scrivere a sostegno.psicologico@aismme.org - Il progetto è reso possibile grazie al contributo non condizionato di Kyowa Kirin.


