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L.a slida delle malattie rare

Sono oltre 6mila le patologie orfane che aggrediscono due milioni di italiani

Luigi Cucchi

B Una persona su 20 & colpita da una
malattia rara. Sono oltre 5000 queste
patologie che aggrediscono bambinie
adulti. La maggior parte sono geneti-
che,cronicheedebilitanti,isolanoima-
latielelorofamiglie. Trapochigiorni,il
28 febbraio, si svolgera la Giornata
mondiale delle malattie rare, una ini-
ziativa che vuole sviluppare la ricerca
medicainternazionale.

Lemalattie rare o malattie orfane (di
attenzione e risorse) sono condizioni
morbosepocofrequenti, misconosciu-
teespessomancantidiunaterapiaade-
guata.Sitrattadiforme croniche, spes-
so degenerative, disabilitanti e condi-
zionanti in termini psicologici e socia-
li. Sono fenomeni molto complessi,
nonsolo perlanumerositaeladiversi-
ta delle forme, ma anche perlagrande
variabilita di sintomi e segni. In Euro-
pasistimachelepersoneaffettedaque-
ste patologie siano circa 20-30 milioni.
In Italia vi sarebbero oltre 2 milioni di
malati, moltissimi dei qualisonoineta
pediatrica. La rarita di queste patolo-
gie,in parte misconosciute, ha influito
negativamente sulla ricerca e la speri-
mentazione clinica. I pazienti colpiti
sono diagnosticati in ritardo e curati
con gravi difficolta.

SoloneglianniOttantasie comincia-
to a trattare in sede scientifica e pro-
grammatoria queste patologie. Il Con-
gresso degli Stati Uniti ha definito rara
una malattia che colpisce non piu di
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200mila abitanti in tutti gli Stati, cioe
circa un caso ogni 1.200 persone. Se-
condo le indicazioni del Programma
d'azionecomunitariosullemalattiera-
re 1999-2003, vengono cosi definite
quellechehannouna prevalenzainfe-
riore a 5 per 10mila abitanti nell'insie-
me della popolazione comunitaria. In
Giapponesiconsiderararaunapatolo-
giachecomprende menodi50milaca-
si.InItaliail Piano Sanitario Nazionale

PATOLOGIE IN GRANDE AUMENTO

Le infezioni respiratorie colpiscono in Italia
tra I8 e il 12% della popolazione adulta

Negli Usa e
rara una
malattia
che colpisce
meno di
200mila
persone.

In Europa la
rarita é data
da 5 casi
ogni 10mila
abitanti

definiscerare quellechehannounain-
cidenza variabile da 1 su20milaa 1 su
200mila abitanti. L'Organizzazione
MondialedellaSanitasostienelaricer-
ca sulle malattie e le sindromi che si
possonodefinirerare. Diquestelamag-
gioranzasono causatedaun'anomalia
genetica. Moltemalattiesonorareinal-
cune aree geografiche o in alcune po-
polazioniepiufrequentiinaltre perra-
gionilegateafattorigenetici, allecondi-

zioni ambientali, alla diffusione di
agenti patogeni, alle abitudini di vita.
Perlamaggiorparte dellemalattierare
mancano dati precisi sulla loro fre-
quenza, poiché per pochissime diloro
esiste un sistema di notificazione dei
casi. Il Piano nazionale per le malattie
rare ha destinatolo scorso anno 20 mi-
lioni vincolati per le malattie rare e 15
perlarete deitumorirari.InItaliaesta-
to creato un Registro nazionale delle
malattie rare presso I'Istituto Superio-
re di Sanita, al fine di ottenere un qua-
dro dellaloro diffusione e distribuzio-
ne sul territorio e migliorare la cono-
scenza riguardo a cause e fattori di ri-
schio.Sulpianodellaprevenzionesiso-
nosviluppateancheindaginineonata-
liattraversoanalisi efficaci: gli esamief-
fettuati su una sola goccia di sangue-
prelevatadaltallonesubitodopolana-
scita consentono diidenticare oltre 40
malattie rare: difetti congeniti, altera-
zionidelmetabolismo, potenzialidisli-
pidemie. Dapochianniéstatapoicosti-
tuitaunaRete dipresidiaccreditati, in-
dividuatidalleregioniqualicentriabili-
tati ad erogare prestazioni finalizzate
alla diagnosi ed al trattamento delle
malattierare.InLombardialaReteéco-
stituitada32Presidiedaun Centrocon
funzioni di coordinamento che ha se-
de a Ranica, in provincia di Bergamo
pressoilaboratori diricerche cliniche
dell'Istituto farmacologico Mario Ne-
gri.Lemalattierare stannouscendoda
unlimbo che e durato secoli. Oggirap-
presentano una grande sfida.

Strategie oncologiche per colpire
il microambiente infiammatorio

M L'asma ha una prevalenza
dicircail 7% nella popolazione
italiana e condiziona pesante-
mente l'attivita lavorativa, il
rendimento scolastico elostile
divitadichineeaffetto. Labron-
copneumopatiacronicaostrut-
tiva (Bpco) provoca ogni anno
nelmondo 3 milioni e 280 mila
morti(parial 5,8% dei decessi),
ma,inprospettiva, edestinataa
diventarelaterzacausadimor-
tenel mondo entro il 2030. An-
cheidatiitalianisonoassaipre-
occupanti: in Italia colpisce tra
1'8 e il 12% della popolazione
adulta. L'incidenza di questa
patologia e delle complicanze
cardiovascolari aumentano
esponenzialmente. E impor-
tante, proprio su questo tema,
privilegiareil dialogo ed il con-

frontofraesponentidellelstitu-
zioniSanitarie erappresentan-
ti della medicina specialistica.
«In Italia asma e Bpco costano
alServiziosanitariocirca14mi-
liardidi Euro all'anno: difatto 1
puntodiPil» haricordatoildot-

SPESA SANITARIA
Asma e Bpco costano
ogni anno allo Stato

oltre 14 miliardi di euro
.|

tor Dal Negro, responsabile
scientifico di un recente con-
gresso tenutosiin Veneto.
«Datalagranderilevanzaepi-
demiologica di queste due for-
me morbose, oltre ad una im-
prescindibile appropriata ge-

Malati & Malattie
A Torino i reparti pediatrici di terapia intensiva aperti ai genitori

stione terapeutica - ha precisa-
to Dal Negro - servono efficaci
politichediprevenzioneedigo-
verno». Questo incontro rap-
presentaun momento dirifles-
sionesullefuture politichestra-
tegicheintema dimedicinare-
spiratoria. Un argomento di
grande preoccupazione per il
15% dellapopolazioneitaliana
colpito da queste patologie in
continua crescita. Malattie
troppo trascurate che soffrono
del taglio pesante delle struttu-
re e deiloro mezzi. «E parados-
sale - sostiene Dal Negro - che,
nonostanteil continuoaumen-
to di casi e di gravita, queste
strutture specialistichesubisca-
no sempre pil tagli, a favore di
una medicina tuttologica».
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Alcune cellule dell'immunita, in particolare i macrofagi
presentiingrande quantitaneitumori,nonsolononsvolgo-
no il proprio ruolo di difesa, ma al contrario aiutano lo svi-
luppo e la diffusione del cancro. Da queste osservazioni -
che30annifasembravanoun'eresiamaormaisonouniver-
salmente accettate - € nata un'attenzione crescente al mi-
croambiente infiammatorio che circondala cellula. Cio ha
apertolastradaastrategie dilottaal cancro, mirateacolpire
non solo il tumore, ma anche il microambiente.

Questotema estatoaffrontatodaunaricercaitalianapub-
blicatasu CancerCell. AMilano, iricercatoridell'Istituto Hu-
manitasincollaborazione conquellidell'Istituto Mario Ne-
gri, dell'Istituto dei Tumori e de00’universita, hanno sco-
perto che un farmaco (trabectedina) ha altri meccanismi
d'azioneel efficaciasibasaanchesullacapacitadicolpireil
microambiente tumorale. Prodotti naturali da piante e mi-
crorganismisonostatiil cardine dellafarmacologiaanti-tu-
moralefindall'inizio dellosviluppoindustriale esonotutto-
rautilizzati periltrattamento deipazienti oncologici.Ilma-
re € una fonte ricchissima di biodiversita, ma ancora non
pienamente sfruttata dalla farmacologia moderna.

NUOVE TERAPIE

La denervazione
renale

puo curare
l'ipertensione

Luisa Romagnoni

B Neltrattamentodell'ipertensio-
ne arteriosa (pitt di un miliardo le
personecolpitenelmondo, benol-
tre15milioniinItalia), nonsempre
i farmaci sono efficaci: vi sono si-
tuazioni in cui, nonostante la loro
regolare assunzione, i valori pres-
sorirestano alti. Si parla, in questo
caso, diipertensionefarmaco-resi-
stente.Unacondizione cheriguar-
dafinoal12,8percentodegliiperte-
si curati farmacologicamente, per
la quale oggi vi € un nuovo tratta-
mento. Si tratta della denervazio-
ne renale: intervento avanzato e
poco invasivo. Consiste nell’abla-
zione delle fibre simpatiche che
colleganoilreneconilsistemaner-
voso centrale, mirata ad ottenere
unariduzionedurevole dellapres-
sione sistolica, oltre a effetti stabili
supatologieassociate.Ilrenesvol-
geinfattiunruolo centralesullosvi-
luppo dell'ipertensione, attraver-
so molti meccanismi. Attraverso
queste fibre, il sistema simpatico,
controllaglistimoli che dal cervel-
loarrivano alrene, con effetti sulla
pressione.«Ladenervazionerena-
le- spiegaBrunoDamascelli, expri-
mariodiradiologia, IstitutodeiTu-
moridi Milano - si sta affermando
per la sua efficacia per il controllo
dell’ipertensione e conta ormai
piu di 5mila interventi eseguiti in
Europa. L'applicazione corrente
aprenuove frontiere digrande im-
pattoclinicoesocialecomel’insuf-
ficienza renale cronica, 'apnea
delsonnoeildiabeteinsulinoresi-
stente». Parecchigli studi condotti
sull’applicazione di questa nuova
metodica. Negli Stati Uniti, sara
pubblicato a breve sul Journal of
VascularandInterventional Radio-
logy, il primo studio italiano sulla
denervazione renale applicata al-
l'ipertensione resistente, compli-
catadainsufficienzarenale, diabe-
te,apneadelsonno.Suunapopola-
zione di 24 pazienti viene confer-
mato il controllo della ipertensio-
ne resistente nell’84 per cento dei
casi.AMilano, estatotrattatoil pri-
mo caso in assoluto di ipertensio-
ne complicata in un paziente con
trapianto di rene, utilizzando il
nuovo sistema EnligHTN (St. Jude
Medical), apripistadiunatecnolo-
gia ablativa multi-elettrodo: con-
sente di ottimizzare il trattamento
effettuando4ablazioniininterval-
lidi90secondi, conunsoloposizio-
namento del catetere.

di Gloria Saccani Jotti

arianimazione dell'ospedale Infantile
ReginaMargheritadella CittadellaSa-
lute e della Scienza di Torino sara al-
'avanguardiainItalia.Irepartiditera-
piaintensivarappresentano un ambiente parti-
colare, le cui caratteristiche sonoben distantida
quellediunnormalerepartodidegenza:vigiun-
gonoesonoricoveratipazientiin gravicondizio-
ni, a volte a rischio vita, spesso sedati oppure in
coma.Inqueste condizionilapresenzadiunpa-
rente assume un aspetto particolare, che diven-
ta ancora pil importante in campo pediatrico.

All’estero, soprattutto in Nord America e nel
NordEuropa, la presenza costantein unreparto
pediatrico dei genitori & un fatto normale, men-
treinltaliaavvieneraramente, siaperglispaziri-
dotti a disposizione, sia per un diverso approc-
cio culturale. Sono positiviirisultati ottenutinel
corso degli anni a Torino nel reparto diretto dal
dottorGiorgiolvani,doveilnumerodeiricovera-
tiannuinel 2012 & stato di420 bambini. Sono ri-
coverati i prematuri con problemi polmonari, i
traumatizzati, i piccoli pazienti con decorso
post operatorio difficile dopo severi interventi

chirurgici. Lamortalitaédel 5%, sulivelliinterna-
zionali, si e voluto anche in questo aspetto con-
frontarsiconimigliori centrioccidentali. Laria-
nimazione delReginaMargheritahainiziatonel
2009unaaperturaparzialechepermettevaaige-
nitori di restare vicino ai bambini nel corso del
pomeriggio.L'impegno enotevole. Avereigeni-
tori presentiinreparto 24h su24significa condi-
videre conloroognimomento, anche quellocri-
tico, della giornata del piccolo paziente e non &
sempre facile cheidue mondi, quello del perso-
nalemedico-infermieristicoequellodeigenito-

ri, si intendano alla perfezione: una grande di-
sponibilitadaparte dientrambele partie fonda-
mentale. Ai genitori viene fornito, al momento
del ricovero del bimbo, un foglietto illustrativo
chespiega come avvienelavitainreparto ed un
vocabolario accompagnato da fotografie di tut-
telestrumentazionipresenti.Igenitori possono
stareafiancodeilorobimbigiornoenotte, alter-
nandosi come preferiscono, compatibilmente
conleloro esigenze.
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