Frax

La cartaFrax, che
quantificail rischio
che abbiamo di
fratturarci per
fragilita in diecianni,
non viene utilizzata
a sufficienza dai
medici. Per
prevenire le fratture
da osteoporosi
utilizzando la Frax
servirebbero
campagnedi
comunicazionee
lineeguida
istituzionali, dicono
gliesperti.

Fibrosi

1164% degliitaliani
ha sentito parlare
dellafibrosicistica
ma non conosce
altro della malattia,
che colpisceinltalia
circa 5.000 persone,
con 200 nuovi casi
ognianno.Appena
unosu5sachee
una patologia
ereditariachesi
manifesta
nell'infanzia.Sonoi
datidell'indagine
Doxa promossa
dall'associazione
lombarda fibrosi
cistica.

Celiachia

Einfaseavanzatadi
sperimentazione la
proceduraconla
qualellsa-Cnrdi
Avellino
detossificherale
farineinmodo che
possano essere
utilizzate anche dai
celiaci. Unascoperta
sostenutadal
gruppo Lo Conte,
che producefarine,
che hagiainvestito
inimpianti pilotae
nuove attrezzature
inmododa
cominciarela
produzione al piu
presto.

Respiro

Le malattie
dell'apparato
respiratoriosonola
prima causadi
assenzascolasticae
lavorativa. Nasce
I'alleanza tra medici
difamiglia,
pneumologie
pazienti e sichiama
Alleanza malattie
toraco polmonari
(Atp). Sioccuperadi
tutte le malattie
respiratorie.
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Malattie metaboliche.rso

loscreening da 3a 30 esami, come gia in Toscana,

Sardegna ed Emilia. Occorre evitare lacune e sprechi

Patologie rare
Itest neonatali

in tutta Ralia

MARIAPAOLASALMI

O SCREENING neonatale per alcune

malattierarecomelepatologieme-

taboliche, éstatointrodottodal mi-

nistero della Salute nei Livelli es-

senzialidiassistenza (Lea),ed’ora
inavantichi, peresempio, nasceinregionido-
ve ancora non si falo screening esteso a circa
30 malattie metaboliche, avra gli stessi dirit-
tidichinascein Toscana, in Emilia Romagna
oin Sardegna dove gia si esegue.

Un tassello importante in uno scenario di-
somogeneo dello screening neonatale. Il test
consiste in un prelievo di poche gocce di san-
gue dal tallone che permette di individuare
fin dai primi giorni di vita la presenza di una
malattiametabolica. Sinoraloscreeningneo-
natale obbligatorio prevedevasolo tre malat-
tie:1a fenilchetonuria, I'ipotiroidismo conge-
nitoelafibrosicistica. Daunadecinadiannie
stato introdotto in Italia quello “allargato”, o
esteso a una trentina di malattie tra cuila fe-
nilchetonuria, le aminoacidopatie, le organi-

Un confronto tra esperti
internazionali organizzato
dalla Fondazione Sigma Tau

coacidurieeidifettidellabetaossidazione. Di
come funziona il percorso diagnostico-tera-
peutico in Italia e in altri paesi, dei tratta-
menti e dei nuovi filoni di ricerca, hanno par-
latolasettimanascorsaimaggioriespertidel
settore durante treincontri (Roma, Padovae
Firenze) organizzatidallaFondazione Sigma
Tau.

InItalianel 2013 secondoilreport annuale
di Simmesn, la Societa italiana per lo studio
delle malattie metaboliche ereditarie e lo
screening neonatale, il 31% dei nuovi nati ha
ricevuto lo screening esteso. «Di fatto quello
estesoinlItaliaepartitodatempo, mabisogna
renderlo efficiente perché esistono ancora
troppe disomogeneita tra le diverse regioni,
edeccessicomei32 centriperloscreeningob-
bligatorio quando ne sarebbero sufficienti
unadecina—affermail pediatra Carlo Dioni-
si Vici, responsabile UOC di patologia meta-
bolica e coordinatore dell’area di ricerca di
malattie metaboliche dell’'ospedale pediatri-
co Bambino Gesu di Roma — andrebbero in-
vece sanate alcune gravi lacune per evitare
quelcheaccadeconlafibrosicisticachelascia
scoperto un 20% di nuovi nati».

PaesicomelaFrancia, con politicherestrit-
tive, stanno molto piu indietro di noi. Ben in-
tegrato, invece, il sistema negli Stati Uniti.
«Doveloscreening—dice Nicola Longo, Divi-
sione di genetica medica del dipartimento di
pediatria, patologia e Arup laboratories del-
I'Universitadi Utah— e omogeneoin tuttigli
Statiepercircaunasessantinadimalattie. Un
grossopassoavantiéstatol’introduzionedel-
laspettrometria di tandem massa che hamo-
dificato I'approccio allo screening rendendo
possibile attraverso il cosiddetto “screening
neonatale esteso”, ossia l'individuazione di
unampiogruppodimalattie metaboliche per
le quali trattamenti dietetici o farmacologici
riducono mortalita e complicanze».

Inattesacheloscreening neonatale esteso
diventioperativo, qualoravengaapprovatoil
Disegnodilegge 998 chestabilisce tralealtre
coseun finanziamentodi25 milionidieuro, si
cercanoifondi. Il Decreto dellalegge di stabi-
lita 2014 prevede per ora lo stanziamento di
10 milioni di euro.
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CENTRI DI SCREENING ESTESO
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EMALATTIE metaboliche sono pato-
logie genetiche, ereditarie, ognu-
na non frequente, ma numerose
quando considerate tutte insieme, rap-
presentando il 10 per cento di tutte la
malattie rare. Sono migliaia nel nostro
paese i bambini portatori di una malat-
tiametabolica, unosu 2.500 nati, causa-
ta dall’alterato funzionamento di origi-
ne genetica di una delle tante vie meta-
boliche che trasformano in condizioni
normali il cibo in energia. Quando si in-
staura un difetto metabolico certe so-
stanze si accumulano, altre invece addi-
rittura vengono amancare. E dei due ef-
fettipatologici, spessoel’accumuloade-
terminare i danni maggiori, per il depo-
sito negli organi di sostanze che il meta-
bolismo non riesce a smaltire.
«Oggidietroamoltidifettimetabolicisi
prospettano nuovi scenari di cura — sot-
tolineaildottor Carlo Dionisi Vicidel Bam-
bino Gesu di Roma —laricerca é orienta-
ta a scoprire nuovi farmaci, a migliorare i
trapianti d’organo, come quello di fegato

Entro il terzo
giorno di vita
il bambino

va sottoposto
allo screening

Si esegue una punturina
sul tallone del bambino
per estrarre qualche goccia
di sangue chei va poi
inviato al centro screening

CENTRO o

SCREENING

[

Dal sangue prelevato
si eseguono

i test per circa

20-40 malattie

FONTE RSALUTE / OPBG / SISMME

indicato nella tirosinemia, e sulla terapia
genica che ha conseguito incoraggianti
successi proprioin Italia».

La fenilchetonuria, la piu frequente,
che non tollera le proteine, si tratta solo
con la dieta. Ma ¢ in sperimentazione un
enzima, la fenilalanina ammonia-iasi,
che degradale scorie delle proteine e per-
metteaipazientediseguireunadietaqua-
si normale. Disponibile solo un farmaco
per il trattamento precoce della tirosine-
mia che usato precocemente evita epato-
patie e tumore epatico che richiederebbe
un trapianto d’organo. Peridifetti di ossi-
dazione degli acidi grassi, malattia del
metabolismoenergeticochecomportain-
sufficienza epatica acuta, morte improv-
visaograviipoglicemiechesicombattono
consoluzionidiglucosio, siraccomandadi
evitareidigiuni prolungati. Laricercaspe-
radi trovare presto una cura per le malat-
tie da accumulo lisosomiale che compor-
tano gravi danni a livello cerebrale.

(mp.s.)
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