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Le Malattie Metaboliche Ereditarie conosciute sono circa 2.000 
e possono manifestarsi sia in età neonatale che durante l’infanzia, 
ma anche nei giovani e negli adulti.

Queste patologie causano disfunzioni enzimatiche nel metabolismo, 
con l’accumulo di sostanze tossiche,  compromettendo lo sviluppo 
del cervello e di altri organi e tessuti, provocando gravi disabilità o, 
nei casi più gravi, la morte.

In Italia, si stima che ogni anno nascano circa 500 neonati affetti  
da una malattia genetica metabolica.

La diagnosi precoce è resa possibile dallo Screening Neonatale 
Esteso (SNE) – un diritto garantito a tutti i neonati in Italia dalla 
Legge 167/2016, fortemente voluta da Aismme – che permette di 
identificare alla nascita oltre 50 di queste malattie. Questo consente 
cure tempestive che ne limitano il decorso e che preservano la 
qualità di vita attraverso molteplici interventi, quali la terapia 
farmacologica e la terapia nutrizionale salvavita.

https://wa.me/3481412857
https://www.facebook.com/AISMME/
https://www.instagram.com/aismmeaps/
https://www.youtube.com/user/aismmeonlus
https://x.com/Aismme
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 • Azioni per migliorare 
la qualità di cura
(diagnosi, presa in carico, transizione…)
•	 Allargamento del pannello di Screening 

•	 Sostegno ai Centri di Cura e Screening

•	 Formazione dei medici specialisti

•	 Informazione ed educazione sui temi  
della terapia nutrizionale  
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Ricerca •          Trovare
le giuste terapie e trattamenti
 e identificare nuove patologie
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a Progetti e servizi  
per pazienti e famiglie
•	 Strumenti a supporto delle terapie dietetiche

•	 Centro aiuto-ascolto, offre informazioni  
e supporto, tutti i giorni, al numero verde  
800 910 206

•	 Sostegno psicologico a distanza per  
pazienti e famiglie del Centro cura di  
Verona e da remoto per pazienti XLH in tutta Italia

•	 Delegati di Aismme in diverse regioni italiane
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Ricerca •

Includere ulteriori 
patologie nello SNE 
Aismme, che dal 2006 ha lavorato 
perché questo test salvavita diventasse 
un diritto per tutti i neonati in Italia, 
gratuito e obbligatorio, continua a 
sostenere l’inclusione di ulteriori 
malattie nel pannello di screening.

Portare 
la voce e i bisogni dei pazienti
al mondo medico e alle Istituzioni 

Aismme si dedica a sensibilizzare l’opinione pubblica sulle MME, a 
promuovere l’importanza dello SNE, a creare inclusione e Comunità.
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• Sensibilizzazione
e Advocacy
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Dal 2005 al fianco dei pazienti e delle loro famiglie
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