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na video-favola raccontata da bam-
bini delle elementari, guidati da un
gruppo di esperti, per spiegare con
parole e disegni semplici I'impor-
tanzadiincluderechiaffettodauna
malattiarara. “Con gliocchi tuoi” &il
progettorealizzato dal Centronazio-
naledi malattie rare (Cnmr) dell'Isti-
tuto superiore di sanita, disponibile
anche on-line sul sito del ministero
della Salute (www.salute.gov.it); co-
sl 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-

ficolta nella gestio-

nedelle malattiera-

re sia proprio I'iso-

lamento dalla quo-

tidianita dei malati.

LasettimaGiornata

mondiale delle nra-

lattie rare 2014, che

si celebra venerd

28 febbraio, punta

quest’anno al tema dell’assistenza e

all'importanzadicrearenetworkna-

zionalieinternazionaliattornoaipa-

zienti. Eperlaprimavolta nel nostro

paese entrano in rete Istituto supe-

riore di sanita, ministero della Salu-

te, Uniamo (Federazione italiana

malattierareonlus), Fondazione Te-

lethon, Vicariato di Roma, ospedale

pediatrico Bambino Gesiy, policlini-

co“Gemelli” e Umberto1diRomaaf-
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-

lattierare che simanifestanoallana-
scitaoneiprimiannidivitaacausadi
anomalie genetiche nell’'80% dei ca-
si. «Lo slogan della giornata, “Uniti
perun’assistenzamigliore”, non po-
teva essere pill indovinato perché se
daun lato &stata forte I'apertura del-
lanostraricercainannirecentiverso
I’Europa ealivello mondiale, le criti-
cita ci sono ancora - afferma Dome-
nica Taruscio, direttore del Centro
nazionale malattie rare dell'Istituto
superiore di sanita - finanziamenti
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pubblici scarsi, frammentazione re-

gionale che provoca disuguaglianza

assistenziale, Piano nazionale ma-

" lattie rare assente, registri regionali
inadeguati». I 25% dei pazienti rari
attende da 5 a 30 anni per ricevere
confermadi unadiagnosi, uno sutre
devespostarsiinun’altraregioneper
averne una esatta. D’altra parte par-
liamo di 8 mila malattie in gran parte
sconosciute, delle quali5 mila colpi-
scono una persona su un milione e
solo un centinaio hanno una fre-
quenzadiunindividuosu2milao 10
mila. L'assistenzanon pub essereun
miraggio per malati tanto fragili.

«Il bambino cui viene accertata
una malattia rara & come un marzia-
no, igenitorinon hanno puntidirife-
rimento, né risposte per le piul nor-
mali situazioni — osserva Giuseppe
Zampino responsabile del Centro

malattie rare del Gemelli di Roma -
d'altrapartelemalattieraresononu-
merose e tante le problematiche ele
disabilita ad esse correlate, per mi-
gliorare I'assistenza dobbiamo co-
noscereirischidellapatologiaspeci-
ficaecomeintervenire, questooggié
reso possibile dalla scoperta di geni
aberranti che rivelano i meccanismi
patogenetici della malattia e fanno
comprenderelasuastorianaturale».
in atto una profonda evoluzione
nel settore assistenziale delle malat-
tieraremadeterminanteeil ruolodel
medico difamiglia e del pediatrache
devono saper “sospettare” da un
dettagliounapossibile malattiarara.
«Laricerca eccelle proprio sul fronte
dell’assistenza - spiega il genetista
Bruno Dallapiccola direttore scien-
tifico dell’ospedale Irccs Bambino

Gesu di Roma-trapianti, terapie ge-
niche, chirurgia ricostruttiva e ripa-
rativa, cure palliative di varia natura,
terapie cellulari, robotica, protesi,
dispositivi vascolari, respiratori, per
levieurinarieelanutrizione, e ovvia-
menteifarmaciorfani-63 quellifino
ad oggi sviluppati e autorizzati con

an nttiial
indicazione Sp’c‘\.ulya — OV atltuai-

mente i prodotti in sperimentazio-
ne»,

E raro tutto quello che non viene
diagnosticato, ed & tanto a dispetto
della rarita. In Italia le urgenze non
rinviabili riguardano registri regio-
nali efficienti, Piano nazionale e ag-
giornamento dell’elenco allegato al-
lalegge 279/2001 perché ognigiorno
si scoprono nuove malattie rare per
lequalinonéprevistal'esenzionedai
costi di prestazione sanitaria.

© AIPRODUZIONE RTSERVATA
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on esiste una cura per la Duchenne
(Dmd), ma con un approccio multidisci-
plinare (fisioterapia, prevenzione cardio-
logica, assistenza respiratoria) si possono
limitareisintomie migliorare le condizio-
nidivita. Riusciamoappenaarallentarela
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.). Neilaboratoridituttoilmondo perd
sicorrecontroiltempoediversistudihan-
nodimostrato chebasterebbe ripristinare
un 30% di distrofina funzionale, la protei-

na in assenza della quale i muscoli sono
progressivamente distrutti.

L'obiettivo & sostituire il gene difettoso
(sequenziato solo nel 1987) conuno sano,
ma le sue considerevoli dimensioni ren-
donol'impresaardua. Lastrategiavincen-
te sara attaccare la Dmd su diversi fronti.
Negli ultimi anni molti approcciinnovati-
vi biotecnologici sono passati dalla speri-
mentazione preclinica a quella sull'uo-
mo: dall’utilizzo di cellule staminali, alla
messaapuntoditerapiegenicheeallosvi-
luppo di farmaci biotech. Questo panora-
ma include anche sperimentazioni nate
dagli studi condotti daricercatori italiani,
che Parent Project onlus ha contribuito
negli anni a sostenere. | -imo esempio il

trial con i n. <oangioblasti,
un particolare upo di cellule

ot s
staminaliscopertedall’'équi

pedel professorGiulioCosst
{san RaffaelediMilano, Do-
poannidistudifinalmentesi
egiuntia 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, I'assenza di
distrofina, ma sui meccani-
smimolecolaricheinsuaas-
senza risultano deregolati.
Questo & 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). Intopi modello perladi-
strofia muscolare, givinostat
tin grado di determinareun
aumento della massa mu-
scolare e una riduzione del-
I'inflammazione e della fi-
brosi. ‘

Un altro farmaco & isofen,
nato dagli studi condotti dal
gruppo del professor Emilio
Clementi (osp. Sacco e univ.
diMilano).Isofen&unacom-
binazione di due farmaci gia
presenti in commercio che
stimola la capacita del mu-
scolo distrofico di autorige-
nerarsi contrastando allo
stessotempol'infiammazio-
ne.
Altre sperimentazioni si

basano sulla applicazione di
terapiespecifichee persona-
lizzate che agiscono in base
al tipo di danno genetico. In
questicasil’ obiettivofinale2
quellodiripristinarelasinte-
si di distrofina, recuperando
la capacita di lettura del-
Iinformazione, anche inducendo la pro-
duzione di una proteina piii corta ma an-
cora, almeno in parte, funzionale.

LaDuchenne ¢ 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
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Rehab, nasce il polo d’eccellenza

Comiso. Strumenti e attrezzature d’avanguardia destinate alle cure delle persone disabili

Dir. Resp.: Mario Sanfilippo Ciancio

LUCIA FAVA

Comiso. Un polo d’eccellenza per la riabilitazio-
ne in Sicilia, che unira strumenti e attrezzature
d'avanguardia all'esperienza delle associazioni
che operano sul campo. E il progetto Rehab,
presentato ieri mattina all'ospedale Regina
Margherita di Comiso dal direttoredella strut-
tura di riabilitazione, Sara Lanza, insieme a Car-
melo Comisi e Pietro Di Falco del MoVis, agli
onorevoli Pippo Digiacomo e Vanessa Ferrei, ri-
spettivamente presidente e componente della
commissione sanita all'Ars. Presenti anche il
sindaco di Comiso Filippo Spataro eil direttore
sanitario aziendale Vito Amate,

Un progetto ambizioso, nato con l'intento di
fornire alle persone disabili un servizio di riabi-
litazione completo, funzionale e allavanguar-
dia. Si mira alla realizzazione di un centro in
grado di trattare tutte le disabilita, dal post

acuto al cronico, con riabilitazione intensiva o
estensiva. Prevista la ricollocazione delle pale-
stre al piano seminterrato, con un locale dedi-
cato allidroterapia, mediante la realizzazione di
un’apposita vasca. Inoltre, caso unico in tutta la
Sicilia, & prevista la creazione di uno sportello
gestito dalle associazioni Mo. V. 1. S. gParent
Pro%ect, che costituird un'interfaccia tra gli uten-
tie 'ASP. Lo sportello avra un ruolo fondamen-
tale nel progetto, Attraverso di esso, le associa-
zioni garantiranno tutta una serie di attivita
accessorie, quali informazioni sul lavoro, vita
sociale, I'accesso alle tecnologie dellinforma-
zione, al turismo accessibile, la realizzazione di
eventi ricreativi e di laboratori di arte manuale
e teatrale,

I tempi per la realizzazione del progetto
Rehab non dovrebbero essere lunghi di per sé.
Il primo passo & l'approvazione del piano di
riordino della rete ospedaliera.

LA PRESENTAZIONE DEL PROGETTO REHAB
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