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LA MEDICINA

Il 28 febbraio è la Giornata mondialecon lo slogan “Uniti
per un’assistenza migliore”. Ottomila patologie, in gran parte
genetiche, e i drammi umani delle famiglie. Una video-favola
come materiale didattico a scuola per l’integrazione dei bimbi

Sfida globale all’isolamento
Diagnosi, le attese infinite

U

L’iniziativa
ANESTESIA SICURA,
SPECIALISTI IN CAMPO
Sabato 1 marzo si celebra
“Sicura”, la prima Campagna 
di comunicazione sulla sicurezza
del paziente in Anestesia 
e Rianimazione. In alcune città
italiane  (Milano, Firenze, Roma,
Napoli) saranno allestiti stand 
Info: Società di Anestesia
www.siaarti.it

Il sondaggio
I PAZIENTI PROMUOVONO
IL SERVIZIO DIALISI
Servizi di dialisi promossi
nel sondaggio tra 300 nefropatici
italiani (ricerca Associazione
Dializzati e Trapiantati): la quasi
totalità dei pazienti
raccomanderebbe 
il proprio centro a un familiare 
o amico. La malattia renale
cronica , si stima, colpisce 
in Italia circa 5 milioni 
di persone, 50mila in dialisi

La prevenzione
DEPRESSE POST-PARTO
SERVE PIÙ SOSTEGNO
Diventare mamma, una gioia 
ma anche una fatica. Uno stato
psicologico delicato che può
sfociare in una depressione
Un recente evento organizzato 
a Milano dall’Osservatorio
Nazionale sulla Salute 
della Donna e da Associazione
Progetto Itaca, ha ricordato
l’importanza di una rete 
di sostegno (a cominciare 
dal partner) per le donne 
in gravidanza e nel periodo
successivo al parto. Spiega
Claudio Mencacci, Dipartimento
Neuroscienze Fatebenefratelli 
di Milano: «Nel 75% dei casi 
si verifica il “maternity blues”,
stato di malinconia transitoria,
che arriva al quarto giorno 
dal parto e dura circa dieci giorni.
La vera e propria depressione
può insorgere sia durante l’attesa
che nel dopo parto e può durare
un anno»

(al. mar.)

La campagna
SULL’IPOGLICEMIA
POCA INFORMAZIONE
Ipoglicemia nei diabetici, sapere
è meglio. Per avvisare 
dei pericoli che si corrono
sottovalutando il problema, Msd
Primary Care Diabete lancia
“L’educazione innanzitutto” 
Si tratta di una campagna
educazionale che vuole
diffondere la consapevolezza
sull’ipoglicemia (basso livello
degli zuccheri nel sangue), 
le complicanze e il ruolo 
di una corretta gestione. Prima
iniziativa un cortometraggio
Tra i sintomi vertigini, senso 
di confusione,  sudorazione 
e sonnolenza (al. mar.)

Flash

MARIAPAOLA SALMI

na video-favola raccontata da bam-
bini delle elementari, guidati da un
gruppo di esperti, per spiegare con
parole e disegni semplici l’impor-
tanza di includere chi è affetto da una
malattia rara. “Con gli occhi tuoi” è il
progetto realizzato dal Centro nazio-
nale di malattie rare (Cnmr) dell’Isti-
tuto superiore di sanità, disponibile
anche on-line sul sito del ministero
della Salute (www.salute.gov.it); co-
sì le istituzioni e le associazioni dei
pazienti sottoscrivono quanto affer-
mato in un documento dell’Euro-
pean Organisation for Rare Disease
(Eurordis) dove si spiega come una

delle principali dif-
ficoltà nella gestio-
ne delle malattie ra-
re sia proprio l’iso-
lamento dalla quo-
tidianità dei malati.
La settima Giornata
mondiale delle ma-
lattie rare 2014, che
si celebra venerdì
28 febbraio, punta

quest’anno al tema dell’assistenza e
all’importanza di creare network na-
zionali e internazionali attorno ai pa-
zienti. E per la prima volta nel nostro
paese entrano in rete Istituto supe-
riore di sanità, ministero della Salu-
te, Uniamo (Federazione italiana
malattie rare onlus), Fondazione Te-
lethon, Vicariato di Roma, ospedale
pediatrico Bambino Gesù, policlini-
co “Gemelli” e Umberto I di Roma af-
fiancati da Farmindustria.

Neurofibromatosi, amiotrofia
spinale infantile, sindrome di Rett,
emofilie, distrofia di Duchenne, fi-
brosi cistica: sono solo alcuni dei
complicati nomi delle 7-8 mila ma-
lattie rare che si manifestano alla na-
scita o nei primi anni di vita a causa di
anomalie genetiche nell’80% dei ca-
si. «Lo slogan della giornata, “Uniti
per un’assistenza migliore”, non po-
teva essere più indovinato perché se
da un lato è stata forte l’apertura del-
la nostra ricerca in anni recenti verso
l’Europa e a livello mondiale, le criti-
cità ci sono ancora – afferma Dome-
nica Taruscio, direttore del Centro
nazionale malattie rare dell’Istituto
superiore di sanità – finanziamenti
pubblici scarsi, frammentazione re-
gionale che provoca disuguaglianza
assistenziale, Piano nazionale ma-

lattie rare assente, registri regionali
inadeguati». Il 25% dei pazienti rari
attende da 5 a 30 anni per ricevere
conferma di una diagnosi, uno su tre
deve spostarsi in un’altra regione per
averne una esatta. D’altra parte par-
liamo di 8 mila malattie in gran parte
sconosciute, delle quali 5 mila colpi-
scono una persona su un milione e
solo un centinaio hanno una fre-
quenza di un individuo su 2 mila o 10
mila. L’assistenza non può essere un
miraggio per malati tanto fragili.

«Il bambino cui viene accertata
una malattia rara è come un marzia-
no, i genitori non hanno punti di rife-
rimento, né risposte per le più nor-
mali situazioni – osserva Giuseppe
Zampino responsabile del Centro
malattie rare del Gemelli di Roma –
d’altra parte le malattie rare sono nu-

merose e tante le problematiche e le
disabilità ad esse correlate, per mi-
gliorare l’assistenza dobbiamo co-
noscere i rischi della patologia speci-
fica e come intervenire, questo oggi è
reso possibile dalla scoperta di geni
aberranti che rivelano i meccanismi
patogenetici della malattia e fanno
comprendere la sua storia naturale».
È in atto una profonda evoluzione
nel settore assistenziale delle malat-
tie rare ma determinante è il ruolo del
medico di famiglia e del pediatra che
devono saper “sospettare” da un
dettaglio una possibile malattia rara.
«La ricerca eccelle proprio sul fronte
dell’assistenza – spiega il genetista
Bruno Dallapiccola direttore scien-
tifico dell’ospedale Irccs Bambino
Gesù di Roma – trapianti, terapie ge-
niche, chirurgia ricostruttiva e ripa-
rativa, cure palliative di varia natura,
terapie cellulari, robotica, protesi,
dispositivi vascolari, respiratori, per
le vie urinarie e la nutrizione, e ovvia-
mente i farmaci orfani – 63 quelli fino
ad oggi sviluppati e autorizzati con
indicazione specifica – 60 attual-
mente i prodotti in sperimentazio-
ne». 

È raro tutto quello che non viene
diagnosticato, ed è tanto a dispetto
della rarità. In Italia le urgenze non
rinviabili riguardano registri regio-
nali efficienti, Piano nazionale e ag-
giornamento dell’elenco allegato al-
la legge 279/2001 perché ogni giorno
si scoprono nuove malattie rare per
le quali non è prevista l’esenzione dai
costi di prestazione sanitaria.
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Il ruolo
fondamentale
del pediatra
e del medico
di famiglia

Malattie
rare

Stasera al Planet Roma (via del Commercio, 36 ore 20,30)
concerto “Una notte di raro divertimento”; domani a
Roma all’Iss (viale Regina Elena, 299) premio “Il volo di

Pegaso” (ore 14) e poi video-favola “Con gli occhi tuoi”;
convegno sui farmaci nelle malattie metaboliche rare (Palazzo
Informazione, piazza Mastai, 9); il 27 febbraio al Bambin Gesù
di Roma giornata sull’assistenza e al Gemelli convegno sulla
fragilità; a Modena, il 27, arriva la mostra Fotograf-Rare
(www.movimentorari.it); 28 febbraio, all’Iss, convegno sulla
ricerca. L’associazione malformazioni anorettali (Aimar)
pensa ai bimbi rari con il libretto Come è fatta la mia pancia? e
un fumetto (tel. 800064064 o www.coloplast.it).

LE INIZIATIVE
TRA CONCERTI, CONVEGNI, MOSTRE E FUMETTI
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FILIPPO BUCCELLA *

on esiste una cura per la Duchenne
(Dmd), ma con un approccio multidisci-
plinare (fisioterapia, prevenzione cardio-
logica, assistenza respiratoria) si possono
limitare i sintomi e migliorare le condizio-
ni di vita. Riusciamo appena a rallentare la
degenerazione muscolare con il cortiso-
ne, ma bisogna fare i conti con gli effetti
collaterali (comportamento, riduzione
della crescita, aumento di peso, osteopo-
rosi, intolleranza al glucosio, cataratta,
ecc.). Nei laboratori di tutto il mondo però
si corre contro il tempo e diversi studi han-
no dimostrato che basterebbe ripristinare
un 30% di distrofina funzionale, la protei-
na in assenza della quale i muscoli sono
progressivamente distrutti.

L’obiettivo è sostituire il gene difettoso
(sequenziato solo nel 1987) con uno sano,
ma le sue considerevoli dimensioni ren-
dono l’impresa ardua. La strategia vincen-
te sarà attaccare la Dmd su diversi fronti.
Negli ultimi anni molti approcci innovati-
vi biotecnologici sono passati dalla speri-
mentazione preclinica a quella sull’uo-
mo: dall’utilizzo di cellule staminali, alla
messa a punto di terapie geniche e allo svi-
luppo di farmaci biotech. Questo panora-
ma include anche sperimentazioni nate
dagli studi condotti da ricercatori italiani,
che Parent Project onlus ha contribuito
negli anni a sostenere. Primo esempio il

trial con i mesoangioblasti,
un particolare tipo di cellule
staminali scoperte dall’équi-
pe del professor Giulio Cossu
(san Raffaele di Milano). Do-
po anni di studi finalmente si
è giunti al sottotipo di stami-
nali con le caratteristiche
idonee al trapianto da dona-
tore sano a paziente.

Altri trial sono legati a far-
maci che non agiscono sul
difetto primario, l’assenza di
distrofina, ma sui meccani-
smi molecolari che in sua as-
senza risultano deregolati.
Questo è il caso del trial con
givinostat, un inibitore delle
istone deacetilasi, nato dal
lavoro svolto dal gruppo del
professor Lorenzo Puri (Ca-
lifornia university, San Die-
go). In topi modello per la di-
strofia muscolare, givinostat
è in grado di determinare un
aumento della massa mu-
scolare e una riduzione del-
l’infiammazione e della fi-
brosi.

Un altro farmaco è isofen,
nato dagli studi condotti dal
gruppo del professor Emilio
Clementi (osp. Sacco e univ.
di Milano). Isofen è una com-
binazione di due farmaci già
presenti in commercio che
stimola la capacità del mu-
scolo distrofico di autorige-
nerarsi contrastando allo
stesso tempo l’infiammazio-
ne.

Altre sperimentazioni si
basano sulla applicazione di
terapie specifiche e persona-
lizzate che agiscono in base
al tipo di danno genetico. In
questi casi l’obiettivo finale è
quello di ripristinare la sinte-
si di distrofina, recuperando
la capacità di lettura del-

l’informazione, anche inducendo la pro-
duzione di una proteina più corta ma an-
cora, almeno in parte, funzionale.

La Duchenne è divenuta un modello di
ricerca nelle malattie genetiche rare per il
lavoro condotto in network e le associa-
zioni di pazienti “collante” tra tutti gli at-
tori coinvolti.

* Presidente e Fondatore
di Parent Project onlus

Network di ricerca
sulla Duchenne
modello e strategia
che porta speranza
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www.iss.it/cnmr
www.uniamo.org
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LA
SCHEDA

LA ONLUS
La distrofia
muscolare 
di Duchenne e
Baker è una
malattia genetica
rara. I pazienti in
Italia sono circa
5.000: si ha
capacità di
camminare fino 
ai 9-12 anni;
perdita dell’uso
delle braccia
intorno ai 20 anni
Parent Project
onlus nasce in Italia
nel 1996. Obiettivo:
informare 
e finanziare 
la ricerca. Nel 2002
costituisce 
il Centro di Ascolto;
600 le famiglie
associate 
Tra pazienti,
famiglie e volontari
riunisce 
20.000 persone
I trattamenti hanno
raddoppiato
le aspettative 
di vita (25-30 anni)
Tel. 0666182811
parentproject.it
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