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AZIENDA OSPEDALIERA

Trecento pazienti
con malattierare
«Veronacentro
diriferimento Ue»

CamillaFerro pag.17

SANITA Giornata mondiale dedicata ai pazienti con particolari patologie ereditarie. | bilancio dell Azienda ospedaliera

Malattie rare, 300 casi a Verona
«Centro diriferimento europeo»

|l dottor Bordugo: «Essenziale la diagnosi precoce, lo screening neonatale puo fare la
differenza e ci permette diiniziare terapie in grado di cambiare la vita di questi bambini»

Camilla Ferro
camilla.ferro@larena.it

®® Essere genitori di un fi-
glio «raro» e una prova conti-
nua. Dall'inizio, da quando
appena nato sta male e non
c'e una diagnosi che dica il
«perché» fino al momento in
cui - spesso dopo molti anni
di attesa, visite, esami, ospe-
dalizzazioni e speranze disat-
tese - arriva il verdetto. «<Ed &
un verdetto mortale, che ucci-
de la speranza, lascia soli ed
inebetiti, toglie I'aria e butta
nel buio della disperazione»,
confessa mamma Cristina.

La diagnosi Li, di fronte alla
certezza che sano il tuo bam-
bino non lo sara mai perché
non esiste cura che lo liberi
dalla sua patologia genetica
rara (& definita tale quando
la prevalenza e di 5 casi su
10mila), scatta la fase del «vi-
vere giorno per giorno com-
battendo la battaglia pit du-
ra di tutte per lui e per te»,
continua Cristina, «per la fa-
miglia, per il sogno che si e
infranto, per quello che non
avremo mai, imparando ad
apprezzare la giornata buona
quando c’e, ad accontentarti
di quel poco che, nella fatica
fisica e psicologica, si conqui-
sta». Sospira: «Il momento
piudifficile? Accettare lama-
lattia della tua creatura, la
sua disabilita, quello & lo sco-
glio piu difficile, ci impieghi
anni ad elaborare e quando
riesci a scavallare la monta-

gnadella rabbia, della solitu-
dine, del dolore e del doman-
darti giorno e notte “perché a
me?”, li allora riesci ametter-
tiin ascolto di tuo figlio e co-
mincia a fare un po’ meno ma-
le». I suoi occhi stanchi brilla-
no: «loposso dire che non sa-
rei mai stata quella che oggi
sono senza Alessandro. Ha
27 anni ed ¢é la mia piu gran-
de conquista perché la sua Pi-
ruvato Carbossilasi, cosi si
chiamalanostracondanna, é
spesso incompatibile con la
vita. Siamo rari, si, ma siamo
qui e non siamo pochi al mon-
do». Sono 2 milioni in Italiae
30 in Europa i pazienti nati
con unadi queste 3mila pato-
logie.

La campagna E' il messag-
gio lanciato ieri, Giornata
mondiale delle malattie rare,
anche nella sala mostre del
Polo Confortini dove da mat-
tina a sera ¢ stato attivo un
punto informativo con distri-
buzione di brouchure, lettu-
radi documenti accompagna-
ti dal flauto della dottoressa
Chiara Salvottini e spiegazio-
ni del dottor Andrea Bordu-
go responsabile dell'Unita
Malattie Metaboliche Eredi-
tarie della Pediatria C
dell’Aoui diretta dal profes-
sor Giorgio Piacentini, insie-
me ai volontari delle associa-
zioni Aismme (associazione
italiana sostegno malattie

metaboliche ereditarie) e
Dba (anemia dimond-Black-
fan Italia). «Facendo rete, af-
fidandoci alla scienza e alla
diagnosi precoce attraverso
lo Screening neonatale este-
so», ha ripetuto Cristina Val-
lotto in veste di mamma rara
e presidente di Aismme,
«noi, genitori di figli unici
ma speciali, possiamo resta-
re agalla. Perché oggi, rispet-
to a decenni fa, grazie alle
nuove terapie e alle conqui-
ste della medicina, se questi
bimbi vengono presi in cari-
co nei primi mesi di vita gra-
zie alla diagnosi tempestiva,
pOossono sopravvivere e conta-
re su una esistenza piu digni-
tosa. Deve essere cosi per tut-
ti alla nascita, prima che sia
troppo tardi e che tanto dolo-
re entri in tante altre case».

Hub di riferimento A Vero-
na, oggi, il dottor Bordugo ha
in carico 300 pazienti «rari»,
perlo pitt bambini. «Negli ul-
timi dieci anni», ha spiegato,
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«abbiamo diagnosticato 160
neonati con patologie meta-
boliche ereditarie grazie allo
screening neonatale esteso.
Lo facciamo dal 2014, grazie
ad una apposita legge regio-
nale, che ci rende insieme a
Padova una delle realta pilo-
ta in Italia. Con questo sem-
plice esame del sangue ese-
guito alla nascita riusciamo
ad individuare oltre 40 malat-
tie metaboliche rare, poten-
do cosi intervenire prima che
si manifestino i sintomi, evi-
tando gravi disabilita e deces-
si. Basta un po’ di sangue pre-
levato dal tallone», precisa,
«per iniziare terapie in grado
di fare la differenza».

Verona e I'Europa «Si chia-
mano malattie rare ma i nu-
meri non sono piccoli, anzi»,
€ intervenuto il direttore ge-
nerale dell’Aoui Callisto Bra-
vi, «sono quasi 3mila. E’ fon-
damentale, come detto, la
diagnosi precoce per evitare
il rischio di un destino infau-

sto. Intervenendo subito con
lo screening neonatale che in
Azienda abbiamo introdotto
per primi siamo entrati nei
centri Ern (European refe-
rence networks for rare disea-
ses) cioe nella rete di realta
sanitarie europee esperte nel
settore». E ancora: «In Aoui
abbiamo un modello organiz-
zativo di networkin cuii clini-
ci di varie specialita si parla-
no per la presa in carico glo-
bale del paziente. La nostra
organizzazione mette insie-
me attivita clinica e assisten-
ziale, ricerca universitaria e
formazione, garantendo ser-
vizi sotto l'aspetto psicologi-
co, la telemedicina, la nutri-
zione, la riabilitazione». Ol-
tre a quello per le malattie
metaboliche rare, Verona é ri-
conosciutacome Centro di ri-
ferimento europeo anche per
le malattie rare dell'osso, dei
tessuti connettivi, del siste-
ma muscolo scheletrico, del
sangue, del polmone, dell’'epi-
lessia, del sistema endocrino-
logico e dei tumori rari.

L'appello «Molto spessoino-
stri pazienti sono senza vo-
ce», ha concluso il dottor Bo-
drugo, «pur avendo tantissi-

me storie da raccontare le ma-
lattie rare sono storie inascol-
tate. La ricerca ha fatto gran-
di passi avanti e oggi, quando
devo comunicare una diagno-
sidi malattia ereditaria, sono
molto piu sereno perché esi-
stono terapie nuove e perche
posso contare sullarete euro-
pea Ern, in cui Verona brilla
con le citate sette specialita:
difronte a certe patologie gra-
vi e “di nicchia“ e fondamen-
tale la condivisione».

E poi il grazie «alle associa-
zioni qui rappresentate da
mamme “rare” che, nonostan-
telasofferenza trovano la for-
za di essere qui perché queste
malattie possano avere un fu-
turo migliore». Come fa Ma-
ria Elisabetta Villa, presiden-
te della Dba: «Io sono una
malata di anemia Di-
mond-Blackfan, per noi édif-

ficile avere una diagnosi, ed &
un enorme aiuto avere ospe-
dali con percorsi dedicati co-
me a Verona. La nostra asso-
ciazione ha creato il registro
nazionale dei malati e quello
europeo, che conta piu di
2.000 pazienti. Nulla e facile
ma se viaggiamo insieme, tut-
ti, slamo meno soli».

I protagonisti Aoui della Giornata Mondiale delle Malattie Rare
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