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EDITORIALE
MAILATTIE RARE:

L’IMPORTANZA DELLA RETE PER LA DIAGNOSI E I’ASSISTENZA

di Rocco Di Lorenzo

Quello delle malattie rare
da sempre & stato un argo-
mento piuttosto delicato
per la sanita.
Di certo listituzione per
DM 279 del 2001 di “una
Rete Nazionale per le Ma-
lattie Rare, una rete clini-
co-epidemiologica  costi-
tuita da Centri di diagnosi
e cura (definiti presidi) ac-
creditati,  appositamente
individuati dalle regioni per la prevenzione, la sorve-
glianza, la diagnosi e il trattamento delle malattie rare’,
ha costituito un passo avanti verso una piu strutturata
risposta ai bisogni di cura ed assistenza dei malati rari e
delle loro famiglie. In questo modo, e con lattivazione
dei Registri Regionali delle Malattie Rare, lo scambio di
informazioni, documentazioni e dati diventa una carta
vincente per I'indagine epidemiologica e la ricerca e per
laggiornamento continuo degli specialisti del settore.
Inoltre, a livello nazionale vengono garantiti i farmaci
necessari, e sono assicurati la presenza di figure mul-
tidisciplinari competenti e i collegamenti con i diver-
si presidi territoriali funzionali ad una presa in carico
globale del paziente.
O almeno cosi dovrebbe essere...
In Sicilia insistono 54 Centri di Riferimento, e ben
23 sono nel territorio palermitano. I numeri fanno di
certo ben sperare rispetto alle risposte che si possono
dare ai pazienti affetti da patologie rare, ma la domanda
che costantemente ci si deve porre é&: ognuno di que-
sti Centri possiede tutti i requisiti che deve avere per
un progetto di diagnosi e cura che sia il pitt possibile
efficace ed esaustivo? E proprio in tal senso che il Co-
ordinamento Regionale delle Malattie Rare, istituito il
19 gennaio 2016 dallAssessorato alla Salute, ¢ chiamato
ad agire, mettendo in rete e monitorando il lavoro dei
singoli Centri che insistono nel territorio siciliano, ri-
ducendone il numero qualora necessario, accorpando-
ne alcuni ed esaminando I'idoneita dei nuovi. E ad oggi
sempre piu evidente la necessita di adeguamento della
situazione regionale alle normative europee, affiche le-
sistenza di alcuni centri specialistici per le malattie rare
non sia unicamente legata al solito “impianto clientela-
re” molto noto in Sicilia.
Ma la bassa incidenza di una patologia si trascina dietro
altre ed eterogenee complicanze: la problematicita della
diagnosi, la difficolta di trovare centri specializzati per
ogni patologia, la lentezza nell'aggiornamento dei LEA
rispetto alle nuove patologie scoperte, e ancora la que-
stione dei farmaci orfani e, non per ultima, la frequente

presenza di casi sindromici (per cui numerosi sono i
disturbi tra loro correlati), che fanno spesso arrancare il
sistema sanitario nazionale e regionale, rendendo cosi
l'accertamento di malattia rara ancora piu nefasto.
Mettere in rete conoscenze e risorse diventa I'unica
strategia applicabile, che puo partire dal territorio per
essere ampliata al pitt ampio sistema nazionale. All'in-
terno di questa rete I'azione delle associazioni di setto-
re non puo essere minimamente trascurata. Questa si
struttura spesso quale importante ed imprescindibile
tramite all'interno delle dinamiche paziente - medico
o pediatra di famiglia - specialisti dei centri di riferi-
mento - assistenza territoriale continuativa. Inoltre le
associazioni rappresentano un ottimo mezzo con cui
fare veicolare le richieste dei pazienti. Ne & un esempio
I'implementazione di uno Sportello di orientamento
presso TAOOR “Villa Sofia-Cervello”. I medici di fami-
glia e i pediatri di base non conoscono e non possono
conoscere tutte le 8.000 malattie rare stimate dall'UE.
E quando i sintomi non trovano un nome a chi si deve
rivolgere il paziente o la sua famiglia? LARIS, d’intesa
con altre associazioni e supportata dallencomiabile la-
voro della Dott.ssa Maria Piccione (Referente Regiona-
le delle Malattie Rare), ha provato ad accorciare i tempi
della burocrazia, che dovrebbe provvedere secondo il
Piano Nazionale listituzione di uno sportello infor-
mativo regionale, implementandone uno, in via speri-
mentale, al VI piano del P.O. “Cervello”. E quello che &
emerso in modo evidente, nonostante i suoi pochi mesi
di attivita, & l'importanza che ha per i pazienti e per le
loro famiglie la possibilita di fare affidamento su pro-
fessionisti, in questo caso volontari opportunamente
preparati sullargomento, che mettono a disposizione le
loro competenze per l'accoglienza del paziente, spaven-
tato e confuso di fronte allo stato di incertezza in cui
si ritrova, e creano dei collegamenti con gli specialisti
e con i Centri di Riferimento pil vicini funzionali ad
orientarlo.

E a partire da questa idea di lavoro di rete che ¢ stato
realizzato il convegno “Le Malattie Rare: Centri di Ri-
ferimento a confronto nell'area metropolitana’, tenuto-
si il 3 Dicembre presso la “Sala Pier Santi Mattarella”
dellAssemblea Regionale Siciliana. Il valore che assume
il dibattito tra le varie figure, istituzionali e non, che
ruotano attorno al paziente con malattia rara e alla sua
famiglia, l'importanza di mettere l'uno di fronte allaltro
i Centri di Riferimento, il loro lavoro e le criticita che
affrontano quotidianamente, rappresenta sicuramente
una carta vincente rispetto alla possibilita di conoscere
nuove metodologie operative e modulare le proprie af-
finche risultino sempre pit efficaci per il trattamento e
la cura di ogni singolo paziente.
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di sanita pubblica per

Iimpatto  numerico

sulla. ~ popolazione.

Secondo wuna stima

dellOMS rappresen-
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Rare 2013-2016/Ministero della Salute). Dato
ancora piu rilevante ¢ che circa il 30% delle ma-
lattie rare sono associate a disabilita intellettiva.
L'OMS ha calcolato lesistenza di circa 6.000 en-
tita nosologiche, 'UE ne considera circa 8.000.
Nel 2012 Orphanet (portale europeo delle malat-
tie rare) codifica 6.000 patologie rare, e di circa il
50% non si conosce letiologia. In Italia si calcola
che 1/200 bambini ¢ affetto da disabilita com-
plessa, e la maggior parte di esse riconosce une-
tiologia genetica.

La Regione Sicilia ha identificato i Centri di Ri-
ferimento Regionale per malattie rare (CRR),
secondo indicatori specifici (documentata espe-
rienza, idonea dotazione di strutture di supporto
e di servizi complementari, attivita scientifica e
di ricerca) ed istituito il Registro per le malattie
rare (D.A. del 29 aprile 2011 pubblicato in GURS
Parte I n. 26 del 17/06/2011 e successive integra-
zioni). Nel D.A. n. 1631 10/08/2012, “Revisione
della rete regionale per le malattie rare”, all’art.2
sono stati, altresi, precisati gli ulteriori compiti
affidati ai CRR: “Nel caso di patologie di interesse
multispecialistico, ciascun centro di riferimento,
sia nella fase diagnostica che nelle fasi successive
di assistenza e controllo periodico, mediante pro-
cedure formalizzate di collaborazione, deve gestire
e coordinare i percorsi assistenziali del paziente
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presso vari reparti dello stesso presidio ospedaliero,
o anche in strutture logisticamente separate”.

La Regione Sicilia ha in corso un processo di
istituzionalizzazione di un percorso clinico-dia-
gnostico sia nel sospetto di malattia rara che nel-
la gestione dei bisogni di salute del paziente con
diagnosi certa.

In considerazione della necessita della continuita
assistenziale si sta elaborando un modello di rete,
articolato su tre livelli. Un primo livello riguarda
la costituzione di un percorso diagnostico-tera-
peutico “facilitato” attraverso un’integrazione di
interventi tra le diverse UUOO delle Aziende
Ospedaliere in cui ricadono Centri di Riferimen-
to per malattie rare. Il secondo ¢ relativo alla co-
stituzione di una rete assistenziale che coinvolga
le diverse strutture territoriali e permetta, attra-
verso un sistema informatizzato, al responsabile
del CRR di fornire il piano assistenziale indivi-
dualizzato per ogni paziente alla ASP di appar-
tenenza. Il terzo livello, infine, prevede la rete in-
ter-pares (“second opinion’, definizione di PDTA
regionali per patologie rare, condivisione linee
guida, etc.). In base allevidenza della letteratura e
ai documenti presentati anche in itinere dai Cen-
tri secondo un approccio di responsabilizzazione
e condivisione, verranno definite ed aggiornate
le proposte di protocollo dei trattamenti e dei
percorsi assistenziali. Si ritiene, infatti, che l'orga-

nizzazione a piu livelli possa, una volta realizza-
ta, avere ricadute favorevoli non solo per una mi-
gliore qualita di vita dei soggetti affetti, ma anche
per un risparmio di spesa sanitaria.
La gestione delle malattie rare necessita non solo
di personale altamente qualificato e competente,
ma anche di capacita di lavoro in rete, in uno spi-
rito di collaborazione che vede al centro sempre
il paziente e la sua famiglia. La rete assistenziale
deve essere verticale (modello hub and spoke)
con un sistema integrato tra il CRR ed i centri
periferici, per attivita che, in base alla loro com-
plessita, vengono distribuite tra le varie sedi ga-
rantendo lomogeneita dei modelli tecnico-pro-
fessionali, l'utilizzo di equipe integrate e percorsi
assistenziali ben definiti.

La rete, attraverso un sistema informativo regio-

nale per le malattie rare, permette di migliorare:

« la conoscenza tra gli operatori sanitari sia dei
segni clinici di allarme per malattia rara che
della storia naturale delle singole patologie
rare per evitare il ritardo diagnosi e di presa
in carico;

« laformazione e l'aggiornamento del personale;

« la collaborazione tra le diverse U.U.O.O. delle
singole Aziende Ospedaliere in cui ricade un
Centro di Riferimento Regionale (possibilita
di una “presa in carico” globale del paziente
affetto da malattia rara, attraverso una inte-
grazione degli interventi);

 la conoscenza tra gli operatori di cultura di
utilizzo di sistemi informatizzati integrati;

« la collaborazione/integrazione Ospedale-ter-
ritorio. La possibilita di interfacciarsi age-
volerebbe loperato dei sanitari a vari livelli
e snellirebbe I'iter burocratico per le diverse
pratiche sanitarie (piano terapeutico, piano
per presidi medicali etc.). Il piano assisten-
ziale comprende qualsiasi prescrizione, (far-
maci, para-farmaci, dietetici, ausili, presidi,
riabilitazione, chirurgia, etc.) che il centro
globalmente definito ritiene essenziale mette-
re in campo per la presa in carico del pazien-
te. Queste prescrizioni riguardano interven-

ti o prodotti che potranno essere dispensati
all'interno dellospedale dove risiede il cen-
tro o anche da ospedali periferici, all'interno
dell’ASP di residenza del paziente o dai servizi
territoriali prossimi alla sua abitazione. Il pia-
no assistenziale deve essere telematicamen-
te inviato al PUA (Punto Unico di Accesso)
dellASP che informera il pediatra di libera
scelta o il medico di medicina generale o gli
ospedali periferici, ed attivera il processo di
decodifica dei bisogni (sanitari/sociali) del
paziente per lo svolgimento dell'intero piano
organizzativo di presa in carico.
Lassistenza ospedaliera secondo il principio delle
reti integrate prevede la concentrazione della ca-
sistica pitt complessa, o che necessita di piti com-
plessi sistemi di gestione, in un numero limitato di
centri (HUB, CRR) che trattino volumi di attivita
tali da garantire la miglior qualita dell’'assistenza
erogata e il miglior utilizzo delle risorse. Lattivi-
ta di tali centri ¢ fortemente integrata attraverso
connessioni funzionali con quella dei centri pe-
riferici (SPOKE) che assicurano lassistenza per
la casistica a minore grado di complessita (come
le Unita Operative di Neonatologia, Pediatria,
Neuropsichiatria Infantile, Medicina, Endocri-
nologia, Ortopedia Pediatria, Odontoiatria etc.),
che inviano i pazienti con sospetta malattia rara
al CRR per I'inquadramento diagnostico, e/o che
gestiscono le patologie acute.
La rete assistenziale orizzontale prevede l'azione
integrata del CRR e del territorio (PUA, medici
o pediatri di famiglia, servizi specialistici territo-
riali, servizi sociali, associazioni di familiari e/o
di pazienti, volontariato sociale).
Alla luce di quanto sopra detto & stato attivato,
presso TAOOR Villa-Sofia Cervello, uno spor-
tello informativo in conformita agli altri spor-
telli regionali ed al Telefono Verde Malattie Rare
dell'Istituto Superiore di Sanita, per dare tutte le
informazioni possibili ai pazienti con malattie
rare. Tale servizio si prefigge lo scopo di “indi-
rizzare” il paziente o il caregiver verso i migliori
Centri Regionali Malattie Rare o Nazionali.



IL MEDICO DI FAMIGLIA
E LE MALATTIE RARE

di Luigi Spicola

Le malattie rare (MR) sono un ampio gruppo di pa-
tologie definite dalla bassa prevalenza nella popola-
zione, che si caratterizzano per:

o numerosita (circa 7.000),

« eterogeneita nelleta di insorgenza (numerose si
manifestano gia alla nascita o nell'adolescenza,
ma molte altre compaiono quando si ¢ raggiun-
ta leta adulta),

« nelleziopatogenesi ('80% delle MR ¢ dovuto a
cause genetiche, il restante 20% ¢ invece il risul-
tato di fattori associati all'alimentazione, allam-
biente, a infezioni o ad abnormi reazioni immu-
nitarie),

« nella sintomatologia (possono interessare uno o
piu organi e apparati dellorganismo).

o In totale si stimano tra 27 e 36 milioni di persone
coinvolte nella sola Unione Europea (UE) di cui
circa 1-2 milioni in Italia.

Per la loro rarita queste malattie sono poco conosciu-
te dai medici, se non dagli ultra specializzati, e giun-
gere alla loro diagnosi richiede spesso tempi molto
lunghi. Dalla loro caratteristica principale, la rarita,
infatti, dipendono in parte le difficolta dei pazienti a
ottenere una diagnosi appropriata e tempestiva e un
trattamento idoneo: la scarsa disponibilita di cono-
scenze scientifiche, che scaturisce dalla rarita, deter-
mina spesso lunghi tempi di latenza tra esordio della
patologia e diagnosi che incidono negativamente sulla
prognosi del paziente.
In particolare, i percorsi diagnostico-terapeutici sono
complicati dal numero di strutture e operatori sani-
tari (e spesso dalla loro non omogenea distribuzione
sul territorio nazionale) in grado di fornire risposte
soddisfacenti ai bisogni di salute di pazienti affetti da
MR. Cio ¢ dovuto al fatto che la risposta deve essere di
alto livello qualitativo: queste malattie necessitano di
unassistenza ultraspecialistica, volendo intendere con
cio il possesso e l'utilizzo di conoscenze che vanno ol-
tre la formazione sul piano teorico (le MR spesso non
sono trattate sui libri di medicina) e lesperienza clini-
ca non solo di base ma anche specialistica. Inoltre, la
difficolta a condividere esperienze cliniche determina
invece criteri diagnostici fortemente disomogenei.

La rarita incide anche sulle possibilita della ricerca

clinica, in quanto la valutazione di nuove terapie &

spesso resa difficoltosa dallesiguo numero di pazienti
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arruolabili nei trial clinici. Il ricorso a una casistica
multicentrica puo, inoltre, diminuire la qualita dello
studio, in quanto i criteri di reclutamento e trattamen-
to possono essere disomogenei.

LE DIMENSIONI DEL PROBLEMA IN SICILIA

In Sicilia nel 2011 ¢ stato istituito il Registro Regionale
delle Malattie Rare, coordinato e gestito dal DASOE
(Dipartimento Attivita Sanitarie e Osservatorio Epid-
miologico), che da le informazioni epidemiologiche
per comprendere le dimensioni del fenomeno. Nella
tabella 1 & mostrata la prevalenza delle MR in Sicilia
al 12 novembre 2015 il cui numero totale & paria 9105
(8928 pazienti). Al primo posto ¢ la Malattia di Down
con 686 pazienti, seguita da Sindromi da duplicazio-
ne/deficienza cromosomica (485 pazienti), Sclerosi
Laterale Amiotrofica (390 pazienti), Difetti Ereditari
della Coagulazione (389 pazienti) e connettiviti diffe-
renziate (389 pazienti).

E POSSIBILE UNA PREVENZIONE PRIMARIA?
Le Malformazioni Congenite (MC) rappresentano un
problema prioritario di salute pubblica, come princi-
pale causa di mortalita perinatale, mortalita e mor-
bilita infantile entro il primo anno di vita. Come in-
dicato dai dati del Registro Nazionale Malattie Rare,
fra i casi di malattie rare quelli ad esordio e diagnosi
entro il 14° anno di vita (eta pediatrica) circa il 44%
appartiene a MC.
Le MC non letali spesso richiedono interventi medi-
co-chirurgici e riabilitativi e frequentemente sono as-
sociate a gravi conseguenze cliniche a lungo termine,
che determinano condizioni di invalidita anche grave.
Sebbene permangano serie lacune conoscitive sulle-
ziopatogenesi delle MC multifattoriali, una strategia
per la prevenzione primaria si avvale di alcuni punti
basati sullevidenza:
« lapromozione dell'appropriata supplementazione
periconcezionale con acido folico (AF);
« la promozione della vaccinazione antirubeolica e
la prevenzione della toxoplasmosi in gravidanza;
o il corretto uso di farmaci nella donna fertile, con
particolare riguardo a terapie antiepilettiche, an-
titumorali ed endocrine, e la conoscenza, da parte
degli operatori del SSN, dei farmaci sostitutivi;

« la promozione di stili alimentari e di vita saluta-
ri e responsabili, con particolare attenzione alla
prevenzione del fumo di sigaretta, delleccessivo
consumo di alcolici, del diabete e dellobesita;

o la tutela delle condizioni di lavoro, in particolare
in presenza di esposizione a particolari sostanze
tossiche (es. il lavoro in agricoltura intensiva).

IL CONTRIBUTO DELLA MEDICINA GENERALE
In atto, 1'Organizzazione
della Medicina Generale ¢
illustrata dalla tabella 2, che
mostra la modalita orga-
nizzativa prevalente ¢ quel-
la dell’'associazione sempli-
ce, in rete ed in gruppo.

La legge Balduzzi prevede che in un prossimo futuro
la Medicina Generale sara organizzata in AFT (Ag-
gregazioni Funzionali Territoriali) e UCCP (Unita
Complesse di Cure Primarie).

Le AFT

« sono forme organizzative mono-professionali che
perseguono obiettivi di salute e di attivita definiti
dall’Azienda, secondo un modello-tipo coerente
con i contenuti del’ACN e definito dalla Regione.
Esse condividono in forma strutturata obiettivi
e percorsi assistenziali, strumenti di valutazio-
ne della qualita assistenziale, linee guida, audit e
strumenti analoghi;

« garantiscono l'assistenza ad una popolazione non
superiore a 30.000 abitanti ed & costituita da me-
dici di cure primarie operanti sia a ciclo di scelta
che su base oraria;

« assicurano lerogazione a tutti i cittadini che ad
essa afferiscono dei livelli essenziali ed uniformi
di assistenza (LEA), inclusa l'assistenza ai turisti;

o realizzano nel territorio la continuita dellassi-
stenza, estesa all'intero arco della giornata e per
sette giorni alla settimana, per garantire una effet-
tiva presa in carico dell'utente;

» sviluppano la medicina d’iniziativa anche al fine
di promuovere corretti stili di vita presso tutta la
popolazione.

Le UCCP

« rappresentano la forma organizzativa complessa
che opera in forma integrata all'interno di strut-
ture e/o presidi individuati dalla Regione, con
una sede di riferimento ed eventuali altre sedi di-
slocate nel territorio;

« garantiscono il carattere multi-professionale della
sua attivita attraverso il coordinamento e I'inte-
grazione principalmente dei medici, convenzio-
nati e dipendenti, delle altre professionalita con-
venzionate con il Servizio Sanitario Nazionale,
degli odontoiatri, degli infermieri, delle ostetri-
che, delle professionalita tecniche, della riabilita-
zione, della prevenzione e del sociale a rilevanza
sanitaria.

Con lattuale organizzazione, ed ancora di piu in un
prossimo futuro con la nuova organizzazione terri-
toriale, la Medicina Generale da il proprio contribu-
to all’assistenza delle MR, oltre che promuovendo i
punti precedentemente citati (uso di AC durante la
gravidanza, adeguato stile alimentare, corretto uso di
farmaci, ecc.), impegnandosi altresi nell'accoglienza
dei giovani pazienti dal Pediatra e facendosi carico
della salute complessiva del paziente affetto da MR,
collaborando con gli specialisti della particolare pa-
tologia di cui ¢ affetto il paziente.




IL COINVOLGIMENTO DEI
RAPPRESENTANTI

DEI PAZIENTI NELLE ERNS
di Claudio Ales

Cosa sono le ERN (European Reference Networks)? Le
ERNSs sono network di centri di expertise, prestatori di
cure sanitarie e laboratori che hanno unorganizzazione
che supera i confini di un singolo stato. Un centro di
expertise puo essere unéquipe medica, un centro medi-
co o un ospedale che sia formalmente accreditato dallo
stato membro in cui opera.
La rete ¢ composta da un Centro di Coordinamento, sito
in uno degli stati membri della Comunita Europea, e da
una rete che si snoda per tutti i maggiori centri di presa
in carico, ricerca o studio di un gruppo di malattie rare.
Torientamento che la Comunita Europea ha dato ¢ quel-
lo di suddividere le malattie rare in gruppi, considerando
il fatto che queste sono circa 7000 e non ce la possibilita
di studiarle singolarmente. Lobiettivo ¢ stato quello di
creare 23 ERNs che hanno avuto lendorsement ufficiale
il 15 Dicembre 2016 e che corrispondono a 23 gruppi
di malattie diverse, ad esempio malattie rare immunolo-
giche, neuromuscolari, epatiche, degli occhi, cardiologi-
che, neurologiche, etc.
Gli scopi delle reti di riferimento sono:
o applicare criteri comuni per combattere le malattie
rare che richiedono cure specializzate;
 fungere da centri di ricerca e competenza per il trat-
tamento di pazienti di altri paesi;
o assicurare la disponibilita di strutture per la cura, se
necessario.
Oltre ai medici, del Centro di Coordinamento (Board)
fanno parte integrante anche i rappresentanti dei pa-
zienti, i cosiddetti ePAGs (European Patients Advocacy
Groups), quasi totalmente eletti con una presentazione
di candidature all'interno di Eurordis (la Federazione
Europea che raggruppa circa 700 Associazioni europee
e mondiali). A secondo la grandezza e complessita delle
ERNS, il numero degli ePAGs ¢ pili 0 meno numeroso.
Nella Rare Malformations and Developmental Anoma-
lies and Rare Intellectual Disabilities ERN, ad esempio, i
rappresentanti sono 8 proprio perché sono tante le ma-
lattie e sottogruppi di malattie che vengono affrontate.
Allinterno di questa organizzazione ci sono gruppi di la-
voro che si occuperanno di registri, ricerca, formazione
ed altri argomenti, che fanno da contorno alle malattie
rare, ma sono altrettanto importanti e saranno seguiti
singolarmente da cio che ogni ePAG scegliera.

6

Anche in Italia si dovrebbe andare verso la medesima
direzione, ma il percorso sembra essere ancora tortuoso
a causa della mancata approvazione dei nuovi LEA che,
seppur pronti dal 2014 ed elaborati secondo raggruppa-
menti, ancora stentano a partire.

In Sicilia il percorso per raggruppamenti sembra si stia
muovendo cosi come si stanno muovendo le varie atti-
vita che sono peraltro previste dal Piano Nazionale del-
le Malattie Rare. Dopo [’istituzione del Coordinamento
Regionale Sicilia Malattie Rare presso IAssessorato Re-
gionale alla Sanita si stanno creando tanti precorsi dedi-
cati che metteranno in comunicazione le Aziende Ospe-
daliere con il territorio.

Le parole collaborazione e condivisione risultano essere
ricorrenti proprio a sottolineare l'importanza e la neces-
sita che, cosi come accade per le ERNs, anche Ospedali
ed ASP “parlino” tra loro.

Le mancate diagnosi o i ritardi delle stesse risultano es-
sere gravi per il futuro del piccolo paziente con malattia
rara perché, se non viene preso in carico in tempo utile,
non si possono effettuare esami o eventuale prevenzione.
Obiettivi cardini delle principali Associazioni che si oc-
cupano di Malattie Rare sono quelli di assicurare ai pa-
zienti le corrette prese in carico e, ove non esistano cure
o farmaci, la ricerca collegata allistituzione di registri

possibilmente in una prospettiva europea che possa con-
sentire di riunire sia dati relativi ai pazienti che collabo-
razioni fra medici.

CENTRI DI RIFERIMENTO REGIONALI PER LE MALATTIE RARE

A.0.U.
Policlinico
“P. Giaccone”

A.R.N.A.S.
Civico

NELL’AREA METROPOLITANA DI PALERMO

Malattie Rare della Coagulazione e delle Anemie Rare nei bambini
e nell’adulto - U.O. Emostasi

Prof. Sergio Siragusa

Tel. 0916554534 / 0916554410 / 0916554403

Malattie Rare del Metabolismo - U.O. Medicina Clinica
Dott. Angelo B. Cefalu
Tel. 0916554562

Malattie Rare del Metabolismo e delle Ghiandole Endocrine
Sez. Di Endocrinologia
Prof.ssa Carla Giordano

Malattie Rare Neuromuscolari - U.O. Neurologia e Neurofisiopatologia
Prof. Vincenzo La Bella
Tel. 0916555158

Malattie Rare di Interesse Dermatologico - U.O. Dermatologia
Prof. Giuseppe Pistone
Tel. 3371440036

Tumori Rari e Tumori Solidi Eredofamiliari dell’adulto - U.O. Oncologia Medica
Prof. Antonio Russo
Tel. 0916552534

Centro di Riferimento Regionale per la Prevenzione, la Diagnosi, le Cure delle
Malformazioni Congenite Rare - U.O. Neonatologia e Terapia Intensiva Neonatale
Prof. Giovanni Corsello

Malattie Rare del Metabolismo e Reumatologiche dell’Infanzia - U.O. Clinica
Pediatrica (Osp. Dei Bambini)

Dott.ssa Cinzia Castana

Tel. 0916666245 / 0916666241 (Day Hospital)

Malformazioni congenite rare (discinesia ciliare primitiva/
Sindrome di Kartagener - U.O. Pediatria II (Osp. Dei Bambini)
Dott.ssa Mirella Collura

Tel. 0916666186 (Reparto) / 0916666373 (Ambulatorio)

Tumori Rari e Tumori solidi eredofamiliari del bambino - U.O.
Oncoematologia Pediatrica

Dott. Paolo D’Angelo

Tel. 0916664316 / 0916664177 / 0916664143

Malattie Infettive Rare - U.O. Malattie Infettive
Dott. Calogero Buscemi
Tel. 0916664063 (anche fax) / 0916664077 / 0916664715



A.O.O.R.
“Villa Sofia -
Cervello”

Malattie Rare di Interesse Dermatologico - U.O. Dermatologia
Dott.ssa Mirella Milioto
Tel. 0916662831 / 0916662840

Anemie Rare e Congenite - U.O. Ematologia con Talassemia
Dott.ssa Liana Cuccia
Tel. 0916664404

Malattie Gastrointestinali Rare - U.O. Gastroenterologia ed Endoscopia
Dott. Roberto Di Mitri
Tel. 0916663055 — 3075 - 3059 (matt.) / 0916663059 (pom.)

Tumori Rari e Tmori Solidi Eredofamiliari del bambino - U.O.
Oncoematologia Pediatrica

Dott. Antonino Trizzino

Tel. 0916664316 / 0916664177

Malattie Rare del’Apparato Genito-Urinario (Cistite Interstiziale) - U.O.
Urologia Ginecologia

Dott. Biagio Adile

Tel. 0917808070 - Email: uroginecologia@ospedaliriunitipalermo.it

Malattie Rare delle Ghiandole Endocrine e Disturbi Immunitari
(Angioedema Ereditario) - U.O. Patologia Clinica

Dott. Francesco Arcoleo

Tel. 0916802882 - Email: patologiaclinica@ospedalecervello.it

Prevenzione e Terapia Fetale delle Emoglobinopatie e delle Anemie Rare - U.O.

Ematologia per le Malattie Rare del Sangue e degli Organi Epatici
Prof. Aurelio Maggio
Tel. 0916802012 (ore 11.30 - 13.00)

Malattie Genetiche Rare, Cromosomiche e della Sindrome di Down - U.O.
Genetica Medica

Prof.ssa Maria Piccione

Tel. 0916802822

Diagnosi Prenatale e Terapia Intrauterina delle Patologie Fetali - U.O.
Medicina Fetale e Diagnosi Prenatale

Dott.ssa Francesca Damiani

Tel. 091682614 - 2684

Malattie Neuromuscolari Rare - U.O. Malattie Apparato Respiratorio
Dott.ssa Grazia Crescimanno
Tel. 0916802615

Malattie Rare Reumatologiche dell’adulto - U.O. Reumatologia
Dott. Giuseppe Provenzano
Tel. 0917808493 / 0917804418

Malformazioni Congenite Rare del Fegato e del’Addome - U.O. Pediatria
Dott.ssa Riva / Dott. Sciveres
Tel. 0912192133 - Email: ufficioprenotazioni@ismett.edu

PDTA DEI PAZIENTI

CON DISTROFIE RETINICHE EREDITARIE

Il Percorso Diagnostico Terapeutico Assistenzia-
le (PDTA) si costituisce quale metodo di lavoro che
consente di strutturare e integrare attivita e interventi
in cui diverse specialita, professioni e aree d’azione
(ospedale, territorio, ecc.) sono implicate nella presa
in carico globale del paziente. Inoltre il PDTA va ol-
tre la valutazione dell'iter di cura nei soli termini di
efficienza funzionale degli strumenti e delle strutture
di terapia e diagnosi, ma consente altresi di analizzare
la congruita delle attivita svolte rispetto agli obiettivi,
singoli e comuni, alle linee guida di riferimento, alle
risorse disponibili, ai ruoli di ciascuno, ai tempi e agli
ambiti di intervento. Cio porta ad una valutazione
degli outcomes che concorre a programmare azioni
che incrementino lefficacia e lefficienza di ogni sin-
golo intervento previsto.

Nella gestione delle malattie rare dellocchio un per-
corso cosi progettato assume una valenza ancora
piu forte in quanto queste si caratterizzano per ele-
vata complessita, bassa incidenza nella popolazione,

di A. Giuffré/R. Gugliotta

frequente legame con altre malattie rare, cronicita,
eterogeneita, frequente diagnosi in eta precoce ed
ereditarieta, tutti elementi che, se uniti alla frammen-
tazione degli interventi di diagnosi e cura, concorro-
no a creare, tanto nei pazienti quanto nei familiari,
un frequente stato di disorientamento ed abbandono.
Creare un PDTA comporterebbe dunque la possibi-
lita di strutturare delle concrete ed efficaci prese in
carico globali del paziente.

Prendendo come esempio le Distrofie Retiniche ere-
ditarie, che si configurano come il gruppo di patologie
oculari piu rappresentativo nel mondo occidentale, la
degenerazione dei fotorecettori (coni e bastoncelli) e
dellepitelio pigmentato della retina provoca una pro-
gressiva perdita della funzione visiva, che pud con-
durre a ipovisione o cecita e, in circa il 20% dei casi.
Daanni il Centro di Ipovisione e Riabilitazione dell’A-
RIS assiste pazienti con distrofie retiniche ereditarie,
e il numero di accesso relativi solo al Centro fa capire
come queste malattie in realta non siano poi cosi rare.




Dal 2010 ad oggi circa:

« 153 con retinite pigmentosa (130 non sindromica
e 23 sindromica) la cui incidenza & di 1/4.000;

o 16 con malattia di Stargardt - 1/10.000;

o 16 con distrofia dei coni/acromatopsia congenita
- 1/40.000;

« 5 con distrofia vitelliforme di Best - 1/100.000;

e 1 con amaurosi congenita di Leber - 1/50.000
(20% dei nati ciechi);

« 1 con retinoschisi giovanile - 1/25.000.

Quello che I'ARIS propone ¢ l'attuazione di un PDTA

rivolto agli individui, di tutte le fasce di eta, che pre-

sentino segni e sintomi tali da indurre sospetto di

malattia oculare, quali: movimenti oculari anomali

(nistagmo, sguardo erratico, assenza di fissazione);

segni oculo/digitali (pressione/sfregamento del bul-

bo oculare); difficolta di adattamento alle variazioni

di luminosita ambientale (cecita crepuscolare e not-

turna, abbagliamento); alterazioni del campo visivo;

alterazioni della percezione dei colori; alterazioni re-

tiniche sospette (pigmentazione retinica, aspetto di-

strofico del fondo, anomalie maculari). Parimenti, un

approfondimento diagnostico deve essere considera-

to nel caso in cui sia presente una forma eredodege-

nerativa retinica gia diagnostica in famiglia.

definire la tipologia della forma eredodegenerativa
retinica.

I1 PDTA deve concorrere anche a consentire l'accesso
alla consulenza del genetista, che effettuera anamnesi
familiare e la ricostruzione dell'albero genealogico del
paziente, il cui lavoro ¢ alla base di una corretta dia-
gnosi differenziale fra le forme sindromiche e quelle
isolate, propedeutica alla richiesta del corretto test
genetico e all'invio del paziente sospettato per una
forma sindromica agli accertamenti di altri specialisti
necessari per la valutazione clinica complessiva.

11 piano riabilitativo da proporre al paziente & ovvia-
mente diversificato in base alleta.

Nel bambino con deficit visivo ad insorgenza precoce
¢ indispensabile: sostenere e promuovere lo sviluppo
neuropsicomotorio globale; facilitare le acquisizioni
posturo-motorie e cognitive mediante I'utilizzo delle
abilita alternative quali tatto ed udito; promuovere e
sostenere la relazione madre-bambino ed in genera-
le la famiglia tutta; prevenire I'instaurarsi di difficolta
affettivo-comportamentali che possono derivare dal-
la deprivazione sensoriale.

I pazienti dalla seconda infanzia fino alleta seni-
le vengono seguiti per le loro necessita riabilitative
presso gli ambulatori di Ipovisione e Riabilitazione
visiva, a scopo va-

lutativo, per pia-
nificare  percorsi
di riabilitazione,
di orientamento e
mobilita, di adde-
stramento all'uso
degli ausili.

I PDTA si configu-
ra come strumento
elettivo per lapresa
in carico globa-
le del paziente in
quanto, infine,
consente di non
tralasciare due im-
portanti forma di
assistenza: da un
lato il supporto
psicologico per il
probando e/ola fa-
miglia, necessario

La corretta procedura per la diagnosi delle distrofie
retiniche ereditarie prevede che il paziente sia sotto-
posto ad una serie di accertamenti clinici oftalmolo-
gici, mentre altri approfondimenti sono da effettua-
re successivamente durante il follow-up, per meglio
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tanto nel momen-
to d scoperta della diagnosi quanto successivamente
per lelaborazione e l'accettazione della stessa; dall’altro
l'assistenza sociale, che offre al paziente un spazio in
cui rendere pitt semplici la conoscenza e l'approfondi-
mento dei suoi diritti sociali e previdenziali.

I PAZIENTI TALASSEMICI

E LA TERAPIA GENICA

di Elena Baiamonte

Le -talassemie sono malattie causate da difetti gene-
tici a carico dellemoglobina, la proteina che trasporta
lossigeno nel sangue. In conseguenza di cio6 si ha una
grave anemia che si manifesta dopo la nascita e che
porta al bisogno periodico di trasfusioni di sangue per
tutta la vita.

Oggi, nel mondo nascono 45.000 talassemici ogni
anno e soltanto pochi di questi hanno accesso ad una
terapia trasfusionale e cure adeguate; le morti annuali
per mancanza di cure sono piu di 27.130 nei paesi in
via di sviluppo. Nei paesi industrializzati, il bisogno
trasfusionale ¢ soddisfatto, ma i pazienti comunque
vanno incontro a gravi complicanze, determinate
dall'accumulo di ferro conseguente alle numerose tra-
sfusioni, in media una ogni 20 giorni.

Il sovraccarico di ferro viene in parte contrastato da
medicinali, che vengono assunti giornalmente, i che-
lanti, ed in parte va a danneggiare organi vitali (cuore,
fegato, pancreas, etc..) determinando morte precoce.
Per tale motivo, il medico che segue il paziente talas-
semico non solo deve monitorare l'anemia, ma anche
attenzionare tutte le problematiche cliniche che ri-
guardano i diversi organi compromessi dal sovracca-
rico di ferro.

Tutto questo comporta anche una significativa spesa sanitaria.
In Europa la talassemia si riscontra soprattutto nei
paesi del Mediterraneo e per questo € conosciuta an-
che come Anemia Mediterranea. In Italia ci sono circa
7.000 pazienti, e di questi, circa 300 vengono seguiti
presso il nostro Centro , riconosciuto come Centro di

Riferimento Regionale per queste patologie e sito a
Palermo presso il presidio ospedaliero “V. Cervello”
In questo Centro, denominato “Campus di Ematolo-
gia F. e P. Cutino’, esistono laboratori dove vengono
eseguiti sia gli screening per I'identificazione del por-
tatore sano, sia la diagnosi prenatale precoce. Inoltre
esistono laboratori di ricerca per la cura di questa ma-
lattia.

Al momento l'unica cura possibile consiste nel tra-
pianto di midollo osseo da donatore compatibile. La
sostituzione del midollo “sano” ¢ risolutiva ma, oltre
alla difficolta di trovare un donatore compatibile, que-
sta procedura presenta un certo grado di rischio di
non riuscita, per rigetto del trapianto o per le com-
plicanze che possono portare addirittura alla morte il
paziente.

Oggi, una nuova e promettente terapia per la cura di
questa malattia e di altre malattie genetiche & rappre-
sentata dalla Terapia Genica. Essa consiste nell'intro-
duzione, nelle cellule staminali del midollo osseo del
paziente stesso, del pezzo di DNA (il gene) che co-
difica per lemoglobina; mentre per veicolare il “gene
sano’, vengono usati dei virus inattivati in laboratorio
che si chiamano “vettori”. E dunque evidente come la
terapia genica rappresenti unottima alternativa al tra-
pianto di midollo osseo, sia perche utilizzando le cel-
lule del midollo del paziente stesso supera la difficolta
di trovare un donatore compatibile, sia perché non si
hanno problemi di rigetto né necessita di fare terapia
immunosoppressiva per tutta la vita, per evitare il ri-
getto delle cellule del donatore.

Ad oggi sono in corso diversi studi pilota di Terapia
Genica nel mondo e di questi uno & condotto presso il
nostro Centro in collaborazione con il Memorial Slo-
an Kattering Cancer Center di New York. I risultati
sono promettenti: questa terapia innovativa ¢ fattibile
e risulta abbastanza sicura ed in alcuni casi si € ottenu-
ta la completa guarigione. Numerosi laboratori, inclu-
so il nostro, oggi lavorano per perfezionare il proto-
collo clinico e per produrre “vettori virali terapeutici”
pill potenti e piu sicuri.

Noi tutti e I'intera comunita scientifica siamo speran-
zosi che, in tempi brevi, questa terapia innovativa pos-
sa costituire un trattamento di successo per la cura di
un numero sempre crescente di pazienti.
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L’IMPORTANZA DI SAPER RICONOSCERE

Langioedema ¢, per definizione, un edema ricor-
rente, autolimitante e non pruriginoso presente a
livello dei tessuti sottocutanei (come in foto) e del-
la sottomucosa, causato da un transitorio aumento
della permeabilita vascolare localizzato a livello de-
gli strati piti profondi per effetto del rilascio di uno
o piu mediatori vasoattivi.

Langioedema pud comparire in qualunque parte
del corpo, ma i siti comunemente interessati sono il
volto, le labbra, le estremita, la mucosa oro-faringea,
i genitali e la mucosa dell’'apparato gastrointestinale.
Sebbene nel 45% dei casi tale patologia si associ
allorticaria, in quella che viene definita sindrome
orticaria-angioedema (di natura allergica), le ma-
nifestazioni di angioedema compaiono frequente-
mente in forma isolata o comunque con una mini-
ma componente orticarioide.
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UN ANGIOEDEMA NON ALLERGICO

di Francesco Arcoleo/ Mariangela Lo Pizzo

Nella pratica clinica ¢ indispensabile, sulla scorta
di dati clinici e strumentali, saper riconoscere la
natura non allergica di un angioedema isolato. Gli
angioedemi senza orticaria possono essere distinti
in due forme patogenetiche: quelli che rispondono
ai farmaci della classe degli antistaminici (angioe-
demi istaminergici) e quelle che non rispondono a
tali farmaci (angioedemi non istaminergici) poiche
il mediatore vasoattivo in queste forme & general-
mente la bradichinina (angioedemi brichininer-
gici). La mancata conoscenza delleziopatogenesi
dell'angioedema non istaminergico puo causare
errori diagnostici e quindi un errato trattamento,
che puo mettere a rischio la vita del paziente soprat-
tutto in situazioni di emergenza, quali ledema della
glottide con rischio di morte per asfissia, poiché in
questi casi il trattamento terapeutico standard con

anti-istaminici, corticosteroidi e adrenalina risulta
del tutto inefficace.

Nella classificazione degli angioedemi (senza or-
ticaria) non istaminergici bisogna considerare le

forme ereditarie e le forme acquisite. In un caso e
nellaltro il meccanismo patogenetico determina
un aumento dei livelli circolanti di bradichinina
responsabile dellangioedema. Le forme ereditarie
comprendono l'angioedema ereditario con deficit
quantitativo o funzionale dell'inibitore C1 esterasi
(C1-INH-angioedema), una malattia rara con una
prevalenza stimata intorno a 1/60000 dovuta a mu-
tazioni in uno dei due alleli del gene C1-INH, che
si traducono in bassi livelli plasmatici dell'inibito-
re C1 esterasi oppure in una proteina non funzio-
nante. Tra le forme ereditarie sono comprese anche
quelle caratterizzate da mutazioni che interessano
il gene che codifica per il fattore XII della coagula-
zione (FXII angioedema) e con valori normali di C1
inibitore.

Tra le forme acquisite di angioedema isolato si con-
siderano le forme da carenza acquisita di C1-INH,
non dovuta a mutazioni genetiche ma ad una ca-
renza del C1-INH per aumentato consumo. Que-
sta variante ¢ frequentemente associata a malattie
linfoproliferative o autoimmuni. Altro gruppo &
rappresentato dagli angioedemi da ACE-inibitori
(ACEI-angioedema) associati al trattamento con
farmaci antiipertensivi della classe degli ACE-ini-
bitori, che bloccando I'azione dell'enzima ACE (en-
zima di conversione dell'angiotensina) implicato
nel catabolismo della bradichinina determinano un
incremento dei livelli plasmatici di bradichinina,
responsabile della vasopermeabilita e delle manife-
stazioni di angioedema.

I pronto soccorso ¢ il luogo a cui pill frequentemen-
te si rivolgono i pazienti in corso di attacco acuto di
angioedema. Spesso si tratta di un primo episodio,

a volte invece rappresenta un sintomo ricorrente
all'interno di un quadro clinico gia definito o, piu
frequentemente, ancora da inquadrare. La vera
emergenza medica, come accennato in precedenza,

¢ rappresentata dagli attacchi di angioedema a livel-
lo della glottide, o anche dagli attacchi addominali
con quadro clinico di addome acuto che possono
condurre a manovre chirurgiche non necessarie, se
non tempestivamente diagnosticati. Per i pazien-
ti con diagnosi accertata di angioedema ereditario
esiste una via preferenziale di accesso al pronto soc-
corso. Al loro arrivo al triage i pazienti mostrano il
tesserino che viene loro rilasciato al momento della
diagnosi, nel quale ¢ riportato il tipo di farmaco
da somministrare in caso di attacco acuto, nonché
i numeri di riferimento da utilizzare in caso di ne-
cessita. All'ingresso del pronto soccorso, sulla base
della sintomatologia, verra assegnato un codice di
gravita (fig 1): “codice rosso” in caso di sintomi di
interessamento delle alte vie respiratorie o di edema
della glottide; “codice giallo” in presenza di edema
del volto, del collo e nei casi di sintomatologia do-
lorosa gastro-intestinale; “codice verde” per tutte le
manifestazioni di edema cutaneo dei distretti peri-
ferici.

Generalmente in area di emergenza un pazien-
te non noto con angioedema critico viene trattato
assicurando la pervieta delle vie aeree, se necessa-
rio attraverso intubazione o tracheotomia urgente,
adottando le terapie standard a base di corticoste-
roidi, antistaminici ed adrenalina. La mancata ri-
sposta a tali farmaci, utilizzati nei protocolli delle
aree di emergenza in caso di attacchi di angioedema
istamino-mediati, deve immediatamente indirizza-
re il medico verso una diagnosi di angioedema bra-
dichino-mediato e all'uso di farmaci specifici (con-
centrato umano di Cl1 inibitore e/o inibitori della
bradichinina).
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SPORTELLO MALATTIE RARE:

A SOSTEGNO DELI’ACCOMPAGNAMENTO

DI PAZIENTI E FAMIGLIE

di Alessandra Iaco

Secondo le stime di Orphanet Italia (portale dove
sono raggruppate tutte le malattie rare conosciute)
nel nostro Paese sono 2 milioni le persone affette da
malattie rare, ed il 70% sono bambini.

La rarita delle patologie influisce sulla carente traspa-
renza e chiarezza della diagnosi nonché dei percorsi
assistenziali associati a garanzia dei diritti. Difatti, i
PDTA (Percorsi Diagnosti-co Terapeutici Assisten-
ziali, elaborati a livello regionale), le linee guida e le
prestazioni erogate dalle aziende ospedaliere e dai
servizi territoriali, ad oggi, vengono implementati a
tutela esclusiva delle malattie rare codificate nei LEA
(Livelli Essenziali di Assistenza), non considerando
I'intero spettro delle patologie rare ancora non del
tutto conosciute.

Lappropriatezza e la qualita delle risposte in materia
socio-assistenziale e sanitaria impone la co-costru-
zione di un lavoro di rete fra i Centri di Riferimento
Malattie Rare, Medici di Medicina Generali e Pedia-
tri di libera scelta al fine di indirizzare, con maggiore
precisione, il paziente o i caregivers verso mirati per-
corsi diagnostico-terapeutici specialistici e ultra-spe-
cialistici con adeguate forme di accompagnamento
psicosociale. La realta operativa regionale appare,
tuttavia, critica e latente nel predisporre le misure di
intervento ad hoc: ¢, infatti, evidente 'importante di-
sagio e carico emotivo dei pazienti e delle loro fami-
glie, il cui stato risulta aggravato dalla condizione di
solitudine.

LARIS, in linea con tali assunti posti alla base dell'assi-
stenza integrata ai diversamente abili, si fa promotri-
ce e realizza, in collaborazione con il Coordinamento
dei Centri di Riferimento Regionali delle Malattie
Rare che hanno sede presso TAOOR “Villa Sofia-Cer-
vello” di Palermo, diretto dalla Prof.ssa Maria Piccio-
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ne, il Comitato Consultivo della stessa Azienda e I'As-

sociazione Pten Italia, lo “Sportello Malattie Rare”.

Tale iniziativa, unica nell'intero territorio regionale,

¢ fautrice di innovativita e cambiamento in unottica

di crescita multidisciplinare delle reti ospedaliere e di

comunita a vantaggio della presa in carico dei bisogni

differenziati di salute delle persone sofferenti di una
patologia rara.

Qualsivoglia malattia rara, al momento della diagno-

si, genera stati emotivi di ansia, paura, talvolta umore

depresso, nonché disorientamento e sfiducia che ne-
cessitano una rifunzionalizzazione dei servizi ed un
loro costante raccordo in vista dell’attenzione opera-
tiva rivolta all'utente: quest’'ultimo, da mero destina-
tario passivo degli interventi standardizzati, diviene
protagonista attivo dei suoi per-corsi assistenziali. Lo

Sportello Malattie Rare, collocato all'interno del P.O.

“V. Cervello”, funge, pertanto, da solido polo strategi-

co che, in collegamento funzionale con le realta for-

mali e informali della comunita territoriale e nazio-
nale, fornisce un supporto alle persone con disabilita:
in particolar modo, offre loro unazione informativa
capillare rispetto alle prassi di assistenza e previden-

za sociale, finalizzate al riconoscimento dei diritti di

partecipazione e cittadinanza attiva, nonché conte-

stualmente interventi di sostegno psicologico mirato
ai bisogni intrapsichici.

Dungque lo Sportello sviluppa i suoi percorsi di aiuto

mediante le diversificate azioni ed attivita a carattere

multidisciplinare:

o Gestione dei raccordi inter istituzionali e non con
gli enti pubblici, privati e no-profit del territo-
rio (Centri di Riferimento per le Malattie Rare,
Aziende Ospedaliere, ASP, INPS, Patronati, Uffici
di Servizio Sociale Comunale ed Associazioni del
terzo settore ed in particolare con quelle afferenti
ai Comitati Consultivi Aziendali-CCA);

» Segretariato Sociale: attivita di accoglienza, ascol-
to attivo e diagnosi psico-sociale volte a:

- Iindividuazione dei bisogni sociali e non;
- lorientamento e I'informazione rispetto i servi-
zi di supporto e le pratiche per il riconoscimen-
to dell'invalidita civile, laccompagnamento, le
indennita eco-nomiche e le leggi n. 104/1990 e
n.138/2001, decreto 279/2001, Nuovi LEA;

o Interventi di sostegno psicologico per la gestione
dei vissuti emotivi complessi collegati alla malattia.
A Novembre, presso il Centro Nazionale delle Ma-
lattie Rare di Roma diretto dalla Dott.ssa Domenica
Taruscio, si € svolto un incontro fra i rappresentanti
degli Sportelli Regionali ed il Telefono Verde Malattie
Rare durante il quale sono stati esplicitati tutti i dati
relativi ad un mese “pilota”
A titolo esemplificativo, sono riportati, alcuni grafici
che fanno parte di un lavoro realizzato dalla collabo-
razione fra il Telefono Verde Malattie Rare dell'Isti-
tuto Superiore di Sanita-Centro Nazionale Malattie
Rare e dagli Sportelli Malattie Rare di alcune Regioni
Italiane, tra queste anche la Sicilia.
La discussione sui dati raccolti, sebbene relativa ad
un solo mese e quindi non totalmente rispondente
alla realta di ciascun servizio, ha messo tuttavia in
luce la necessita di:
o armonizzare le informazioni fornite all'utenza;
 individuare le modalita e le tematiche di supporto
reciproco;
« condividere - ove necessario - modelli operativi;

o produrre materiale informativo per il cittadino,
che sia di facile reperibilita e utilizzo;

« creare uno spazio web in cui presentare in modo
chiaro i servizi informativi regionali e nazionali
esistenti, specificando caratteristiche e mission
in modo da orientare al meglio e non creare false
aspettative nell'utenza;

 ideare e organizzare come “network” corsi di for-
mazione (residenziali e/o e-learning) rivolti agli
operatori dei servizi informativi locali e dei distretti.

Durante la riunione tutti il partecipanti hanno espres-

so il desiderio di ufficializzare il “network dei servizi

di informazione” attraverso un comunicato stam-

pa ufficiale e congiunto in occasione della prossima

Giornata Mondiale delle Malattie Rare (28 febbraio

2017) e dei documenti ufficiali, come ad esempio un

accordo di collaborazione o simili, obiettivi ovvia-

mente a pill lungo termine.

A tale scopo, il gruppo di lavoro dovra individuare un

nome che lo rappresenti, che potrebbe essere ispirato

allo slogan del Rare Disease Day 2017 sul tema della
ricerca.
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GIORNATA

MAILATTIE RARE 2017

La Ricerca da Speranza alle persone che vivono con una malattia rara...
La Ricerca ¢ il tema centrale di questanno per la Giornata delle Malattie Rare, un
importantissimo appuntamento mondiale che come sempre si celebra I'ultimo

giorno del mese di Febbraio.

In tutti i campi della medicina questa indubbiamente rappresenta una compo-
nente fondamntale, lo é forse ancor di piti nellambito delle malattie rare, perche
continuamente ne vengono scoperte di nuove, perché ancora troppo sepsso non
si sa come intervenire, perche la sintomatologia € molto eterogenea e complessa.

evento sara trasmessa in diretta streaming su Eurordis.org/live.

Provare a spostare la ricerca dall'ambulatorio
alla comunita ¢ un'impresa ardua, ma l'inten-
to & proprio quello di focalizzare l'attenzione di
quanti hanno la possibilita direttamente o indi-
rettamente di ampliare la loro consapevolezza
sullimportanza della ricerca per la comunita
delle malattie rare e di agire di conseguenza,
ma anche di contribuire ad ampliare la cono-
scenza pubblica su queste tematiche.

La Giornata delle Malattie Rare 2017 vedra
quindi migliaia di persone di tutto il mondo
sostenere il progresso della ricerca e riconosce-
re il ruolo imprescindibile che i pazienti stessi
hanno nella sensibilizzazione e promozione
delle conoscenze su tale ambito, nell'idea che
laloro inclusione nello sviluppo delle politiche
come anche dei protocolli per specifiche ma-
lattie rare possa rappresentare un contributo
ancora maggiore.

Tutte le associazioni di settore si sono ampia-
mente mobilitate per lorganizzazione di incon-
tri di formazione, manifestazioni, mostre e tan-
to altro, e in Italia questanno e stato raggiunto
un numero record di eventi previsti: ben 170.
Tra le varie cose, a livello europeo EURORDIS
sta organizzando il secondo Simposio multila-
terale su come migliorare laccesso dei pazienti
alle terapie per le malattie rare il 22 -23 febbra-
io a Bruxelles. La sessione plenaria di questo

La Fondazione svizzera BLACKSWAN ha invece promosso una petizione per chiedere maggiore sostegno alla
ricerca sulle malattie rare, per firmare andate sul sito www.blackswanfoundation.ch/it/petition/.

In Italia, il Centro Nazionale delle Malattie Rare dell'Istituto Superiore di Sanita si sta mobilitando e, coin-
volgendo diverse citta italiane (Milano, Firenze, Palermo, Lecce e Potenza) impegnate nella sensibilizzazione
verso il tema delle malattie rare, ha previsto per giorno 21 Febbraio un collegamento in streaming con levento
principale che si terra a Roma, un talk show (che vedra anche dei protagonisti istituzionali) seguito da uno
spettacolo musicale. Per la Sicilia, Palermo partecipa con 'ARIS, PTEN Italia e IRIS.
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L’ INTERVENTO PSICOLOGICO
A SOSTEGNO DI RARE FRAGILITA

di Sara Giordanella

Quando a Jake fu diagnosticata una grave malattia metabolica al fegato con pericolo di vita le nostre speranze
e sogni per il suo futuro sono state distrutte. Quando il tuo primo figlio nasce, sogni che diventi un giocatore di

football professionista o magari un medico.

Questi sogni sono stati sostituiti da nuovi sogni come la speranza di riuscire a riportarlo a casa dallospedale o

che vivesse abbastanza da sentirgli dire “Mamma” e “Papa”.

Sono numerose e severe le problematiche che afflig-
gono la quotidianita di un malato raro.

La difficolta di riconoscimento dei sintomi (che tro-
va nella bassa incidenza sulla popolazione una delle
principali cause) comporta lemergere di innumere-
voli ostacoli nel percorso di cura, sin dalla diagnosi,
troppe volte giunta tardivamente. Pur se diversissime
tra di loro, nelle manifestazioni cliniche e nei percorsi
terapeutici necessari, le malattie rare sono contrad-
distinte da alcune peculiarita che non possiamo non
considerare se vogliamo rilevare le inevitabili impli-
cazioni di natura psicologica: complessita, gravita,
natura degenerativa, cronicita, co-morbidita, difficol-
ta di cura, complessita della gestione clinica, difficolta
a reperire specialisti, necessita di farmaci orfani, li-
mitazioni nell'autonomia e nell'inserimento sociale,
professionale e civico, compromissione della qualita
di vita, riduzione delle attese di vita e della progettua-
lita futura.

Cio significa non solo trascinare il fardello di una
condizione morbosa pervasiva, con tutti i vissuti di
frustrazione e impotenza ivi connessi, ma anche
unopprimente condizione di disorientamento, e stan-
chezza che relega i malati e le loro famiglie ad una
estenuante stato di solitudine.

Lesperienza della malattia rara non incide solo sulla
vita di chi porta addosso i segni clinici del suo mani-
festarsi, ma condiziona inevitabilmente tutto il siste-
ma familiare e i suoi sottosistemi.

La diagnosi rappresenta un evento traumatico che
modifica le priorita, riduce le occasioni relazionali e
sociali di una normale vita quotidiana e condiziona le
aspettative della famiglia, determinando quindi im-
portanti modifiche nel suo stesso funzionamento.

I primi ad essere destabilizzati da una diagnosi del
genere sono sicuramente i genitori: il figlio reale si
rivela diverso da colui che era stato idealizzato come
oggetto damore, bello e perfetto. La coppia si trova
a fare i conti con un vissuto di lutto, di inadeguatez-
za, con il senso di impotenza per non poter in alcun
modo sopperire a tale incompletezza e spesse volte,

\»
- Un genitore -

vista la modalita di trasmissione genetica, con un
forte senso di responsabilita. Ecco dunque che la cop-
pia genitoriale vive un caotico groviglio di emozioni:
la paura per cio che non si conosce e l'ansia per le dif-
ficolta della sua gestione, le aspettative irrealistiche e
I'investimento del medico di un ruolo salvifico, il duro
confronto con i limiti della medicina e la successiva
disillusione delle attese, le preoccupazioni finanziarie
per gli onerosi costi che il percorso di cura comporta.
Tali emozioni sono spesso causa di incomprensioni
e conflitti e quando la crisi non ¢ piu gestibile spesso
conduce la coppia alla separazione.

E i nonni? Il prezioso ruolo supportivo per i neo-ge-
nitori che la generazione precedente svolge, in pre-
senza di una malattia rara, puo essere intaccato o ve-
nir meno: le indicazioni tramandate da madre a figlia
sull'accudimento di un neonato sembrano non valere
pit.

Tra gli intrigati legami familiari i fratelli rischiano
spesso di rimanere in ombra e di vivere un coinvol-
gimento non equilibrato rispetto alla situazione ed
alla maturita emotiva e cognitiva raggiunta: eccessiva
responsabilizzazione (“aiutante del fratello”), preco-
ce adultizzazione (bambino vissuto come “in grado
di cavarsela da solo”), sentimenti di rabbia o di ge-
losia per chi e vissuto come il centro delle attenzioni
e dellaffetto, bisogno di riconoscimento e di rassi-
curazione non accolto, iperinvestimento di speranze
relative ai possibili traguardi di vita. Gli esiti di un
interessante contributo di ricerca (2009) sul legame
fraterno nelle malattie rare retiniche hanno eviden-
ziato come nei fratelli si sviluppi una maggiore capa-
cita empatica, un maggiore apprezzamento del valore
della salute, capacita di accettazione delle differenze
individuali, maggiore tolleranza, maturita e sensibi-
lita, minore ricorso al pregiudizio e miglior utilizzo
delle competenze sociali. Cio induce a ritenere i fra-
telli un'importante risorsa.

Se la malattia in un adulto suscita sofferenza, preoc-
cupazione, disagio, incertezza, necessita di modifica-
re i propri stili di vita (in base al tipo e alla gravita
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della patologia) e chiama spesso in causa una serie di
interrogativi a volte senza risposta, tutto questo risul-
ta amplificato nellesperienza vissuta da un bambino
raro. I suoi mezzi di comprensione cognitivi, emo-
tivi ed affettivi sono ancora incompleti (a seconda
delleta) per riuscire ad attribuire un senso a ciod che
vede cambiare intorno a sé. Egli vive cambiamenti a
livello psicofisico e a livello relazionale e 'inevitabi-
le disorientamento alle reazioni contraddittorie delle
figure di riferimento che rischiano, spesso, di terro-
rizzarlo piu della malattia stessa. Winnicot sostene-
va che “Il bambino piccolo non puo esistere da solo,
ma ¢ fondamentalmente parte di una relazione”. Ogni
genitore, insieme alle consuete cure dell'accudimen-
to, per sostenere lo sviluppo del bambino deve saper
esercitare alcune funzioni, quali la gestione e il con-
tenimento delle angosce e delle emozioni, e il dare si-
gnificato agli eventi. Cio implica comprendere e con-
tenere le esperienze dolorose, ma anche sostenere ed
amplificare quelle buone, senza cadere nella trappola
di chi dimentica le esigenze emotive e i messaggi che
il bambino da perché i suoi disturbi fisici e/o cognitivi
assorbono tutta l'attenzione relazionale.

E dunque importante che la coppia genitoriale svi-
luppi delle strategie di coping per affrontare queste
situazioni indubbiamente stressanti, attivandosi per
“dominare” levento e controllare le proprie emozioni.
Subentra qui il ruolo dello psicologo: co-costruire il
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percorso di superamento della crisi affinche sia meno
gravosa lespressione di difficolta ed esigenze, delle
aspettative deluse, delle incomprensioni, della rabbia
e delle paure. Il tempo con lo psicologo diviene spa-
zio di elaborazione delle emozioni, di “significazio-
ne” rispetto a quanto ¢ successo e succedera, di presa
di coscenza delle soluzioni possibili e dei loro limi-
ti. E questo spazio diviene loccasione per rivalutarsi
come genitore, imparando ad esprimere il meglio di
sé, cercando di ripensare in modo diverso al proprio
bambino, di ridurre la sensazione d’impotenza e di
incapacita legate alla ferita narcisistica, di elabore ed
accettare la malattia e i cambiamenti da essa provo-
cati. Ma soprattutto diviene un momento di valoriz-
zazione dela funzione positiva dell'unione di coppia,
volta anche alla ricostruzione dei progetti di vita.

Chi fa diagnosi di malattia rara oggi si deve porre
quindi lo scopo non solo di contribuire alla cura della
patologia, ma anche e soprattutto allo sviluppo armo-
nico dell'individuo. Diviene essenziale che sia quanto
piu strutturato e definito possibile il coinvolgimento
di piu figure professionali che sappiano da un lato
fornire informazioni mediche chiare e specifiche e
programmare interventi terapeutici mirati e dall’altro
garantire accompagnamento e sostegno al paziente e
ai familiari. Laugurio € che un impegno sempre pit
attento alla fragilita guidi gli attori delle politiche so-
cio-sanitarie, al di la dei numeri e delle casistiche.
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