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COMUNICATO STAMPA

IPOFOSFATEMIA X-LINKED (XLH): AISMME PROMUOVE LA CAMPAGNA DI
SENSIBILIZZAZIONE “ALLA RICERCA DEL FOSFATO”

“Una malaBa rara delle ossa soHodiagnosKcata e con pesanK ripercussioni sui
pazienK. Lavoriamo per aumentare il sospeHo di diagnosi e per una migliore

qualità di vita”
Verona, 03.11.2025: Il fosfato è la più importante componente biologica dei tessu7 duri: ossa, den7
e tendini;  fa anche parte degli  acidi  nucleici  e delle membrane cellulari  delle nostre cellule.  È
essenziale per numerosi processi biologici e per la mineralizzazione delle ossa. In una persona adulta
sana di 70 chili il fosforo totale distribuito nel corpo è di circa700 grammi  (Wagner CA.Nephrol Dial
Transplant. 2024 Jan 31;39(2):190-201). Ma chi soffre di ipofosfatemia X-linked (XLH), una malaIa
gene7ca rara, presenta bassi livelli di fosfato nel sangue a causa della malaIa. La conseguenza?
Rachi7smo, bassa statura, effeI sulla dentatura, con dolori, difformità scheletriche e dentali e
necessità di soNoporsi ad interven7 chirurgici, per non parlare delle conseguen7 ricadute sulla
qualità di vita sia dal punto di vista psicologico che sociale e lavora7vo.

L'XLH ha un’incidenza s7mata di 1 caso ogni 20.000 persone, ma è una malaIa soNodiagnos7cata.

“Come per molte malaIe metaboliche gene7che rare, anche per questa patologia le azioni più
importan7 sono informazione, diagnosi precoce, terapia e supporto a pazienK e famiglie – spiega
Cris7na ValloNo, Presidente di Aismme – Ecco perché abbiamo deciso, oltre a fornire strumen7 e
servizi dedica7, di collaborare alla campagna ‘Alla Ricerca del Fosfato’, un'inizia7va promossa da
Kyowa Kirin, mirata al mondo clinico e non solo, che pone l'accento sull'importanza del fosfato nella
diagnosi della malaIa. L’obieIvo è sensibilizzare sulla malaIa, favorire la diagnosi condividendo
informazioni cliniche aggiornate e best prac7ce, ma anche dare visibilità ai pazien7 e aumentare la
consapevolezza sulle sfide che affrontano”.

“Collaborare con le associazioni pazien7 è essenziale per comprendere a fondo le esigenze di chi vive
con XLH - spiega Claudia Coscia, Southern Cluster General Manager di Kyowa Kirin - Questo dialogo
ci guida nello sviluppo di soluzioni concrete, con l’obieIvo di generare un impaNo reale sulla qualità
della vita dei pazien7”.

Aismme sta promuovendo i materiali della campagna, il video documentario Alla Ricerca del Fosfato
, pillole video e infografiche, nei suoi social, Tra i materiali informa7vi, anche una serie di podcast
chiamata “XLH Files” presen7 su Spo7fy che ha coinvolto diversi clinici, tra cui il DoN. Marco Pitea,
dell’Ospedale  San Raffaele  di  Milano,  che ha preso parte  anche al  documentario  insieme alla
DoN.ssa Marica Giliber7 del Policlinico di Bari.
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“Produrre  informazione  di  qualità  e  diffonderla  è  molto  importante.  –  conclude  Manuela
VaccaroNo, Vicepresidente di Aismme – L’XLH spesso viene confusa con altre malaIe e solo  il
sospeHo di diagnosi da parte dei medici di famiglia e dei pediatri di libera scelta permeNe di
intervenire precocemente con terapie che aiutano a prevenire il manifestarsi e l’aggravarsi delle
manifestazioni della malaIa in caso di neona7, ma anche di migliorare la qualità di vita dei pazien7
adul7. È sufficiente un semplice esame del sangue, che individui i livelli del fosfato, ma occorre
interpretare bene e presto i sintomi. Ecco perché è fondamentale lavorare con il mondo medico con
inizia7ve di informazione e sensibilizzazione, ma senza dimen7care mai i pazien7. L’obieIvo di
Aismme è migliorare la vita loro e dei loro caregivers, offrendo informazioni correNe, servizi, come il
supporto psicologico gratuito e strumen7 di supporto, in par7colare per i bambini, per aiutarli a
ges7re la malaIa e le terapie. Lavoriamo anche per una migliore assistenza, per un follow up di
qualità, e perché vengano riconosciu7 i pesan7 cos7 sociali ed economici che gravano per tuNa la
vita: la ges7one dell’XLH ha cos7 al7ssimi, tra cui quelli den7s7ci che non vengono rimborsa7”.

L’Ufficio stampa

Giuliana Valerio 335.8140675

Aismme APS
Fondata nel 2005 da un gruppo di genitori di bimbi affeF, Aismme offre sostegno concreto alle persone
affeHe da malaBe metaboliche ereditarie e alle loro famiglie aHraverso servizi di ascolto e consulenza.

Svolge una costante aFvità di informazione su questo gruppo di patologie e sullo Screening Neonatale Esteso
(SNE), un test ora gratuito e obbligatorio in ogni Centro nascita, grazie anche all’impegno di Aismme, che ha
lavorato  sin  dalla  sua  fondazione per  sensibilizzare  l’opinione pubblica,  la  poliSca  e  il  mondo medico-
scienSfico sull’importanza della sua introduzione. 

Lo SNE permeVe di idenSficare alla nascita precocemente oltre 50 malaFe metaboliche rare assicurando un
immediato traVamento salvavita. Si conoscono ad oggi più di 1.700 Spi di MalaFe Metaboliche Ereditarie,
parte importante di quelle malaFe definite "rare" per la loro frequenza. In Italia si sSma nasca un bambino
affeVo da una MalaFa Metabolica Ereditaria ogni 500 naS. MolS non vengono riconosciuS e muoiono prima
di venire diagnosScaS. Sono patologie che hanno un decorso rapidissimo, e che non idenSficate in tempo,
portano alla compromissione irreversibile degli organi, che provocano a forS disabilità, quando non anche la
morte.

Aismme, che fa parte del Coordinamento Nazionale SNE isStuito presso l’IsStuto Superiore di Sanità, lavora
per estendere il numero delle malaFe screenate, comprendendo anche malaFe rare per le quali sono già
disponibili traVamenS o si possono fare dei trapianS risoluSvi. Questo anche per sSmolare la ricerca.
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Si impegna inoltre a livello nazionale affinché vengano offerS ai bimbi e ai pazienS adulS Centri di  cura
all’altezza della difficoltà di gesSone di patologie così rare e complesse, con standard qualitaSvi omogenei
nell’intero Paese. E a chi una diagnosi la sta ancora cercando, la possibilità che questa venga fornita in tempi
sempre più brevi. 

Aismme, con il ProgeHo Verona sosSene il Centro di Cura e il Centro di Screening dell’Azienda Ospedaliera
Universitaria Integrata di Verona, Centro Regionale di Cura dell'Ospedale della Donna e del Bambino di Borgo
Trento.  Oltre a fornire un sostegno ai  pazienS, aiuta i  Centri  economicamente,  raccogliendo fondi  per
finanziare progeF di formazione, assistenza e ricerca, Borse di studio o assegni di ricerca, contraF per tecnici
di  laboratorio,  acquisto  di  apparecchiature  eleVromedicali  e  di  laboratorio.  Aismme  si  avvale  della
collaborazione di DelegaS Regionali nelle Regioni: Campania, Abruzzo, Piemonte e Valle d’Aosta e Molise.


