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COMUNICATO STAMPA 

XLH: CAMPAGNA “ALLA RICERCA DEL FOSFATO” PER INFORMARE E FAVORIRE LA DIAGNOSI PRECOCE 

Con il patrocinio di Siedp e Sie. Aismme: “Più consapevolezza per non lasciare soli pazienti e famiglie” 

 

Verona, 26.05.2026: Promuovere la conoscenza dell’ipofosfatemia X-linked (XLH), favorire una diagnosi più 
tempestiva e contribuire a far sentire meno sole le persone che convivono con questa malattia rara e le loro 
famiglie. Sono questi gli obiettivi della campagna nazionale di sensibilizzazione “Alla Ricerca del Fosfato”, realizzata 
da Kyowa Kirin e sostenuta da Aismme – Associazione Italiana Sostegno Malattie Metaboliche Ereditarie Aps. 

“La campagna nasce con un duplice obiettivo - spiega Cristina Vallotto, presidente di Aismme - da un lato 
rafforzare il sospetto diagnostico dell’XLH tra medici di medicina generale e pediatri di libera scelta e, allo stesso 
tempo, sensibilizzare l’opinione pubblica e i decisori sulle difficoltà quotidiane vissute dalle persone affette da 
questa patologia rara e dalle loro famiglie”. 

L’iniziativa ha ottenuto il patrocinio della Siedp – Società Italiana di Endocrinologia e Diabetologia Pediatrica e 
della Sie – Società Italiana di Endocrinologia, un riconoscimento che sottolinea il valore scientifico dei contenuti e 
l’importanza di promuovere una maggiore consapevolezza su una patologia ancora oggi poco conosciuta e spesso 
sottodiagnosticata. 

“Il patrocinio della SIEDP e della SIE rappresenta per noi un segnale importante – ha spiegato la Dottoressa 
Claudia Coscia - perché riflette una volontà condivisa di porre attenzione alle persone che convivono con la XLH. 
La collaborazione tra specialisti e associazioni permette di far emergere con maggiore chiarezza i bisogni dei 
pazienti e di garantire informazioni più utili, accurate e coerenti con le loro esigenze.” 

L’XLH è una malattia genetica rara che altera il metabolismo del fosfato e può causare rachitismo nei bambini, bassa 
statura, problematiche dentarie, dolore cronico e deformità scheletriche, che spesso rendono necessari interventi 
chirurgici. Le conseguenze della patologia possono accompagnare i pazienti per tutta la loro esistenza, con un 
impatto significativo sulla qualità della vita. “Un semplice esame del sangue per la valutazione dei livelli di fosfato 
può contribuire all’identificazione della malattia, purché i segni e i sintomi vengano riconosciuti precocemente - 
sottolinea Vallotto - Una diagnosi tempestiva consente infatti di avviare trattamenti in grado di migliorare la qualità 
di vita dei pazienti”. 

L’impegno di Aismme per l’XLH 

Dal 2017 Aismme è impegnata nel sostegno alle persone con malattie metaboliche dell’osso e alle loro famiglie. 
“Nel rapporto quotidiano con le persone affette da XLH abbiamo maturato una crescente consapevolezza 
dell’impatto profondo che questa patologia può avere – puntualizza Manuela Vaccarotto, vicepresidente di Aismme 
-. Alle manifestazioni cliniche si affiancano importanti conseguenze sulla qualità di vita, sul benessere psicologico e 
sulla dimensione sociale e lavorativa dei pazienti”. 
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L’associazione lavora quotidianamente per offrire informazioni corrette, strumenti di orientamento e servizi 
dedicati – tra cui un servizio psicologico gratuito – con particolare attenzione ai bambini e ai loro percorsi di cura.  

La diffusione di informazioni scientificamente corrette riveste un ruolo fondamentale  

L’XLH viene ancora oggi frequentemente confusa con altre condizioni cliniche, e il sospetto diagnostico da parte dei 
medici di medicina generale e dei pediatri rappresenta spesso il primo passo verso una diagnosi tempestiva.  

La campagna “Alla Ricerca del Fosfato” prevede diverse iniziative di comunicazione e divulgazione: Tra i materiali 
prodotti un documentario, video (https://www.youtube.com/watch?v=HgCx8A8rEwA) e infografiche diffusi sui 
canali digitali, oltre alla serie podcast “XLH Files”, disponibile su Spotify, con il contributo di diversi specialisti.  

Attraverso queste iniziative, Aismme intende contribuire a costruire una rete sempre più consapevole e informata 
attorno alle persone con XLH, affinché nessun paziente e nessuna famiglia debbano affrontare la malattia in 
solitudine. 

L’Ufficio stampa 
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Aismme APS 

Fondata nel 2005 da un gruppo di genitori di bimbi affetti, Aismme offre sostegno concreto alle persone affette da 
malattie metaboliche ereditarie e alle loro famiglie attraverso servizi di ascolto e consulenza.  

Svolge una costante attività 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 politica e il mondo medico-scientifico sull’importanza 
della sua introduzione.  

Lo SNE permette di identificare alla nascita precocemente oltre 50 malattie metaboliche rare assicurando un 
immediato trattamento salvavita. Si conoscono ad oggi più di 1.700 tipi di Malattie Metaboliche Ereditarie, parte 
importante di quelle malattie definite "rare" per la loro frequenza. In Italia si stima nasca un bambino affetto da 
una Malattia Metabolica Ereditaria ogni 500 nati. Molti non vengono riconosciuti e muoiono prima di venire 
diagnosticati. Sono patologie che hanno un decorso rapidissimo, e che non identificate in tempo, portano alla 
compromissione irreversibile degli organi, che provocano a forti disabilità, quando non anche la morte. 

Aismme, che fa parte del Coordinamento Nazionale SNE istituito presso l’Istituto Superiore di Sanità, continua a 
lavorare per estendere il numero delle malattie screenate, comprendendo anche malattie rare per le quali sono già 
disponibili trattamenti o si possono fare dei trapianti risolutivi. Questo anche per stimolare la ricerca.  

Si impegna inoltre a livello nazionale affinché vengano offerti ai bimbi e ai pazienti adulti Centri di cura all’altezza 
della difficoltà di gestione di patologie così rare e complesse, con standard qualitativi omogenei nell’intero Paese. E 
a chi una diagnosi la sta ancora cercando, la possibilità che questa venga fornita in tempi sempre più brevi.  
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Aismme, con il Progetto Verona sostiene 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 pazienti, aiuta i Centri economicamente, raccogliendo fondi per finanziare 
progetti di formazione, assistenza e ricerca, Borse di studio o assegni di ricerca, contratti per tecnici di laboratorio, 
acquisto di apparecchiature elettromedicali e di laboratorio.  

Aismme si avvale della collaborazione di Delegati regionali nelle regioni Campania, Abruzzo, Piemonte e Valle 
d’Aosta e Molise.  

 


