SALUTE»)SAPERNE DI PID

Poche notizie sui sintomi, cure difficili da reperire,
scarse informazioni sui centri specializzati: anche

I'ltalia si mobilita per superare questi ostacoli

Un po’ perché,
come dicono
gli stessi malati, so-
No rari, ma tanti, ug
po' perché le proble-
matiche assistenzia-
li diventano sempre
pitt impellenti e le
attivitd di ricerca
scientifica pity effi-
caci per alcune, ma
le malattie rare ini-
ziano davvero a fare
audience. Risale
all'll maggio scorso

vivere ¢

La situazione in Italia

Una delle principali
problematiche che
deve affrontare una
persona con malat-
tia rara & la difficolta
a ottenere un'infor-
mazione dettagliata
circa il suo disturbo,
le cure e i centri me-
dici specializzati a
cui rivolgersi.

® In ltalia & stata
istituita (in base al
Decrero ministeriale
279/2001) una Rete
nazionale delle ma-
lattie rare, costituita
da presidi sanitari
identificati dalle Re-
gioni ¢ diffusa su
tutto il territorio,
che regola anche
I'esenzione al costo
delle spese mediche.
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la prima manifesta-
zione nazionale in
difesa del diritte co-
stituzionale alla sa-
lute dei cittadini
colpiti da malattie
rare, promossa dal-
["Associazione Dos-
sett], che ha portato
di fronte a Monteci-
torio persone colpite
da malatrie con no-
mi sconosciuti pro-
venienti da tutta
Italia.

Lo stesso Decreto
istituisce il Registro
nazionale delle Ma-
lattie rare, che rac-
coglie i dati dei ma-
lati, distribuiti in
tutta Iralia.

B Inoltre, il Grup-
po tecnico per jl
coardinamento ¢ il
meonitoraggio delle
attivitd assistenziali
per le malattie rare,
creato nel 2002 nel-
I'ambito della con-
ferenza Stato-Re-
gioni, ha il compito
di ottimizzare il
funzionamento del-
le reti regionali e
salvaguardare il di-
ritto di equitd del-
V'assistenza per turti
i cittadini.

una

B Sono oggi circa
500 le malattie rare
esenti dal pagamen-
to delle prestazioni
sanitarie, suddivise
in gruppi omogenet,
a seconda dell'appa-
rato interessato dal
disturbo; a ciascun
tipo di malattia &
assegnate un codi-
ce, che deve essere
usato per ottenere la
relariva esenzione,

B Per avere ulterio-
ri informazioni rela-
tive alla letteratura
scientifica riguar-
dante le malarttie
rare si pud consulta-
re il sito del Cnmr,
il Centro nazionale
malattie rare (www.
iss.it/cnmur).
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Esistono molt! sith internet creati
dafle aszociazioni di maiati in cul si
condividano esperiznze, informazio-
ni & novita riguardo afle ultimi passi
delia ricerca.
. -+ www.uniamo.org: |la Federazione
italiana malattie rare - Usiamo cnlus
raggeuppa associazioni di malati, che
rappresentano eltre 600 malattie,
con lo scopo di difenderne § diritti.
= www.aidWeab.org: il focus e 1a fa-
. miglia (fornisce consulenza legale e
cansigli), perche spesso sono i fami-
larl dei maiati a essere | pilt diso-
| nentati
3 www dnssettiit: I'Associazione
culturale Giusenne Dossetti svolge
attivita di supportn e tutela del ma-
lato "raro",

| DISTURBI PIU DIFFUSI

Sindrome di Costello

E una malattia caratterizzata dallo
sviluppo di tumori (in primo luogo

papillomi nasali, orali & periorali),

ritardo mentale e disturbi cardiaci,

Febbre mediterranea
familiara

La Febbre mediterranea familiare
{Fmf) & caratterizzata da brevi

e ricorrenti attacchi di febbre,
accompagnati da dolore
addominale, toraclco e articolare,
insieme a irritazioni della pelie.

Sindrome di Gndina

Detta anche sindrome da
Ipoventilazione centrale congenita,
& una malattia caratterizzata

dalla compromissione pill 0 meno
zoria del controllo automatico

del respiro; manca del tutto

o in parte la risposta respiratoria
alla riduzione del contenuto di
ossigeno nel sangue e all'aumento
dell'anidride carbonica. Questo
difetto, presente fin dalla nascita,
é pill evidente durante il sonno
quieto, ciod quanda la respirazione
& regolata guasi interamente

dal controlie automatico.

Difetti del tubo neurale

Si determinano durante lo sviluppo
embrionale, quanda si chiude

Il tubo neurals {una struttura
allungata che percorre tutta la
lunghezza dell'embrione e che da
prigine al sistema nervoso centrale:
il cervello, il midollo spinale

& le meningi, le membrane che

ii circondano e i proteggono),

dal 17* al 30° giormo dal
concepimento. La spina bifida, una
delle matformazioni pid frequenti,
& dovuta alla mancata chiusura
del tubo neurale durante |l primo
mese di vita intrauterina,

Progeria
E una malattia caratterizzata da
invecchiamento precoce. | bambini
colpiti da questo disturbo appaiono
normall alla nascita, ma entro |
primo anno di vita iniziano ad avere
serie difficolta ad alimentarsi;
successivaments (entra i tre anni),
si manifestano | segni tipiel della
malattia, come oechl prominent|,
naso a becco, anomalie della
dentizione, alopecia (perdita
di capelli}, distrofia delle clavicole
e arti sottill.
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; +Lasituazione in Europa

|

|

1f Parlamento euro-
peo ha iniziato a
occuparsi di malat-
tie rare in modo
specifico nel 1999,
adottando un appo-
sito programma.
Lattivita riguarda il
miglioramento del-
'accesso all'infor-
mazione, la forma-
zione e l'aggiorna-
tnierto professionale
degli operatori sani-
tazi, il controlla epi-
demiologico con la
tealizzazione di una
tete di esperti ¢ lo
sviluppo di collabo-

Se & vero che oggi,
almeno per la mag-
gior paste delle ma-
lattie rare, non &
ancora stata Scopet-
ta una soluzione
definitiva, & altret-
tanto vero che esi-
StONO Ccure e tratta-
menti di supporto,
che possono miglio-
rare la qualica di
vita del malato.

B Una diagnosi
precoce, inoltre,
pud consentire di
intervenire in anti-
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razioni transnazio-
nali. A livello euro-
peo esistono due
grandi associazioni
che si occupano di
malattie rare, che
operano anche a li-
vello mondiale.

# Orphanet (www.
orpha.net) & un pro-
getto/setvizio di in-
tormazioni per il
pubblico e gli ope-
ratori coinvalii nelle
malattie rare e ha
un ricco database
con informazioni
relative a moltissime
malatrie rare, spie-

gate nei derragli da
esperti europel.

B Eurordis (www.
eurordis.org), da po-
co premiara con il
Nord Internarional
leadership award, &
unalleanza not-go-
vernativa di associa-
zioni di malati ¢ di
persone attive nel
campo delle malat-
tie rare, guidata da-
gli stessi malati e
dedicata a migliora-
re la qualita della
vita di tutte le persa-
ne calpite da malat-
tie rare in Europa,

[Ealia, tutte le fasi di assistenza

ai malati sono gestite attraverso i presidi
: ari identificati dalle Regioni, che
cupano della prevenzione, della
veglianza, della diagnosi e del
“frattamento delle singole malattie.

W Poiché la maggior parte delle malattie

& di origine genetica, la ricerca procede
convogliando gran parte degli sforzi proprio
in tale ambito. Il Cnmr & attualmente
impegnato in studi sperimentali su
meccanismi di regolazione genica nell'vomo
e su analisi di alterazioni genetiche, e ha
recentemente consolidato la collaborazione
con i National institutes of health

americani.

cipo rispetto alla
manifestazione dei
sintomi pil seri.

M Lo screening neo-
natale, infatti, con-
sente di diagnosti-
care precocemente
alcune malattie ge-
netiche rare, per le
quali & disponibile
una cura ricono-
sciuta, I test sono
obbligartori solo per
poche malattie, tra
cui l'ipotiroidismo
congenito, la fenil-
chetonuria (si ma-

Limportanza della prevenzione

nifesta principal-
mente con il ritardo
menrale), la galatro-
semia (si manifesta
nel neonato pochi
giorni dopo ['inizio
dell’allattamento,
dapprima con vo-
mito e arresto della
crescita, in seguito
con ingrossamento
del fegato, irtero e
cirrosi epatica, in-
sufficienza renale,
convulsioni e ritar-
do mentale) ¢ la fi-
brosi cistica,

] FARMACI ORFANI

Sona medicinali destinati alla cura delie malattie cosi poco
diffuse da non permettere di creare un mercato per la lore vendita.
Per stimolare |a ricerca, lo sviluppo ¢ |2 commercializzazione

di guesti medicinali, ie auiorita hanne adotiato appositi

incentivi destinati alle industrie farmaceutiche.

® La Comunita europea ha approvate nel 2000 un regolamento
che definisce | criteri per i'assegnazions della qualifica

di medicinale orfanc. Gli incentivi cansistono in dieci anni

di esclusivita di mercato, assistenza per l'efaborazione

di protocolli, facilitazioni nelle procadure e riduzione delle tasse

di registrazione e prioritd neli'accessa ai programmi di ricerca
europea. Per svoldere questa attivits ¢l valutazione & stato
istituito, nell'ambito dell'Agenzia eurogea per il controlio

dei farmaci (sul sito www.emea.europe.et sono consuliabili

te schede che descrivono le caratteristiche dei singoli ritrovali),

il Comitato per i farmaci orfani (Comal.

M In ltalia & I'Aifa (Agenzia italiana cel farmaco; il riferimento
principale, che si occupa anche di daterminare la rimborsabilitd
dei medicinali. —>

-+ Rapsady: € il network europeo di
senlzi per la terapia del dolore per
le matattie rare ed & uno dei proget-
£ di punta di Eurordis. Offre soste-
gno e assistenza alle famigiis del
matato.

=3 Ricerche cliniche attraverso Gr-
pha.net. Questo servizio offre I'op-
portunitd di partecipare come vo-
fentari allo sviluppo di una ricerca
terapeutica, Gii utentl registrati ri-
cevono infafmazioni sugli studi in
corso € su quelli futuri di loro inte-
resse.
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It progetto Medicina narrativa
a Malattie rare é realizzato
nell'ambito delle atfivita

det Centro nazionale malattie
rare, nato per rafforzare

la collaborazione con

le associaziont di malati

e famitiari.

W La Medicina narrativa
invita i malat: a raccontare
le proprie esparienze

di malattia, esprimendo
attraverso il linguaggio gli
stati d'animo vissuti.

Lo scopo & prendere parala,
esternare e, pian piano,
rielabarare in una nuova
chiave le esperienze vissute.
Le testimonianze cosi raccolte
rappresentano un ottimo
spunto anche per i ricercatori

2 i medici.

IL PARERE DELLUESPERTO

Abbiamo intervistato Domenica Taruscio, responsabile
del Centro di coordinamento nazionale Malattie rare
alt'Istituto superiore di sanita.

Che cosa sl intende
per malattie rare?

Le malaitie vengono
definite "rare” guando
coinvolgono non pit di
5 persone su 10.000
abitanti. In base

a guesta definizione,
esistono malatiie
"meno rare", che
coinvolgono solo

in ltalia circa 25.000
persone, ed altre
“rarissime"”, che
coinvalgono centinaia
0 decine di persone,
come la Sindrome da
emiplegia alternante
che si manifesia verso
i 4 anni. La malattia

& caratterizzata

da ricorrentl, anche se
transitori, episodi di
paralisi di un iato del
COrpo: pud interessare
i movimenti oculari, ghi

arti o i muscoli facciali.

Nei casi piit seri vi
POSSON0 essere anche
ritardo mentale, crisi
epilettiche, difficoltd
nell‘'equilibrio

e variazioni detla
temperatura corporea.

Im quale direzione

si muove {a ricerca?
La ricerca scientifica
sta effettuando
notevoli progressi

in varie direzioni: dagli
studi centrati su cause
e meceanismi d'azione
alla ricerca clinica

per la realizzazione

di nuove terapie.
Anche la ricerca
socio-sanitatia pud
contribuire, attraverso
la definizione dei
bisogni di chi & colpito
da una malaftia rara,
a migliorare la gualita
della vita.

Par quall malattle

5f @ vicing & una
soluzione?

Il percorso di
identificazione di
cause, meccanismi
d'azione e terapia per
la maggior parte delle
malattie rare &
piuttosto lungo. Solo
per alcune sono state
identificate cure
pressoché risolutive:
per esempio nella

malattia di Fabry

& stata identificata

la terapia enzimatica
sostitutiva. Tuttavia,
la mancanza di

una cura specifica
non significa che non
si debba agire
atiraverso trattamenti
sintomatici, riabilitativi
o di sostegno che
migliorano la qualita
della vita dei malati.

Qual & la sttuazrione
del farmaci orfani

i ttala?

A livello europeo
sono stati autorizzati
all'immissione

in commercio
dall'Emea e dalla
Commissione europea
34 farmaci orfani.

In italia ne sono

disponibili 23

per malattie come
I'ipertensione arteriasa
polmonare primitiva,

la mucopolisaccaridosi
e la maiattia di

Fabry.

Quali sono | problomi
che richledono
soluzion] ureenti?
Sono numerosi e
intergssano pil ambiti.
In campo sanitario

i problemi principali
riguardano la diagnosi,
il trattamento,

la riabilitazione: sono
problematiche da
affrontare attraverso
lo sviluppo

e il potenziamento
della Rete nazionale
malattie rare.

In ambito socio-
economico ia criticita
riguarda l'estensione
della tutela del
Decreto ministeriale
numero 279 del 2001
ad altre malattie rare,
gravi & invalidanti
attualmente non
riconosciute

nel decreto.

In amkifo sociale,
infing, il problema
maggiore

2 l'integrazion!

di pazienti colpiti

da malattie rare nella
scuola e sui luoghi

di lavoro.

Qual & ia carensa pia
grande su puesis
frante?

Le persone con
malattie rare molio
spesso denunciano fa
carenza di infermazioni
sulla propria malattia,
sui centri ospedalieri
per la diagnosi

¢ la cura, ma anche
su leggi e diritti,
D'alira parie. anche
gii operatori sanitari
spesso ci segnalano
gravi carenze

nella formazione

e informazione

sulle malatiie

dei propri assistiti, sui
percorsi diagnostico-
terapeutici, sui centri
per la diagnosi

e terapia.

Qual & 'attivita

del Centra @,

In particolare, che tipo
di supporto offre

alle persone

con malattie rara?

It Centre nazionale
malattie rare svoige sia
attivita di ricerca
scientifica sia

di sanita pubblica

a livello nazionale

e infernazionale. In
particolare, si occupa
di attivita di ricerca,
elaborazione e
promaozione di linee
guida per le malatiie
rare, attivita
riguardanti { farmaci
orfani, formazione
degli operatori sanitari,
informazione

ai cittadini,
collaborazione can

le assogiazioni dei
malati, realizzazione di
un network europeo di
istituzioni pubbliche
impegnate sulle
malattie rare.

Servizio di Fabio Lepore.




