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28 febbraio: si moltiplicano le iniziative per la
Giornata delle Malattie Rare

Ecco cosa bisogna sapere su diagnosi genetica preimpianto, malattie
rare con componenti neurologiche e malattie rare Autoinfiammatorie

di Lurenzo Zacchelli
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1 28 febbralo & la Glormata delle Malattle Rare La ricorrenza é stata lstituita nel 2008 per volonta di
EURGRDIS, European Organisation for Rare Disease, ' i i curopea ch: oltre 700
organizzazioni di malati di 80 paesi in rappresentanza di oltre 30 milieni di pazienti,

Le malattie rare sono oltre .00, in italia ne soffrona 1 milione di persone, 36 milion: in Eurcpa, 344
milioni in tutto il mondo, Si stima iroltre che i casi siane in aumento, anche perché I'80% delle
malattie rare ha unz companents genetica ed ereditaria. Basti penzare che nel nostra Passe |
bambini costituiscone il 70% dei dos milioni di malat] rarl

Nel corso degli anni, 12 Glornata delle Malattle Rare & divantata un evento di caratir mondizle che
wwirvolge ollre 83 paesi nel monds ¢ anche in lalia ©@ una forte attivazione per celebrarla al meglio.
oltre a quelle gia segnalate nei giorni scorsi, vi diamo conte di tre nuove iniziative divulgative:

Giornata delle Malattie Rare - La diagnosi genetica preimpianto

IV (Istituto Valenclano di Infertilita) fa il punto sulle patologie genetiche pil) frequenti rscontrate
nelle wppie die st
diagnos: genetica preimpiante sui progri embrieni.

settopongone a fecondazions assistita presso be sue cliniche & che chiedone una

*sindrome di Down, di Edwards e x-fragile: sone queste (e malsttie rare genetiche e le2 sindromi pid
ricercate dai pazienti che =i nvolgone ad un centra 7 - afferma la Dattoressa Da Gallizne,
Direttrice del Centro W di Rama - I Test Genetico Preimpionto (PAT) consente o identificare quegli
ambrioni con alterazioni genetiche ¢ cromasamiche che pessonD causane malattie grov e permatte,

quind), of preveninne to trasmissions af figlh”

Guande si parta d: malattie rare o La patolugia ¢ gid presente in famiglia, le coppie the sirivolgong
alle cliniche 1 passono contare sulla disporibilitd del lest Genetico Preimpianto: se hanna avuts un
bambing afferto da unz malattia ganstica o da una sindreme o sospettzno di eszerne portatori,
'utilizzo del Test cansente di studiare | geni di un emrione prima che quasts venga impiantato
nelllistero materna.

“In auesio moda - aggiunge ia Dotleressa Gallizno - siame in grade 0 evitare alierezlon genetichs
che patrebbero pertare o grovi malatte per i bambing, Le generazion fulure, dungue non seranng
grovate da queste peso poiché il figlio non erediters iz malastio e interromperd la cotena”

Giornata delle Malattie Rare - Oltre il 50% ha una componente
neurologica

La Societd italiana di Neurclogia £ in prima linea nella ricerca, nell'assistenza e nellz formazione dal
seftore delle malattie rare. || Prof Antonio Fedarica, Dirattare deila Clinica Neurologica di Siena,
aefinisce questo ambite "un vero vaso ai Pandam perla ricercn Asuro scientifca. Som0 malti i

seurelogi itelion impegneti ¢ iivello eurspeo perlecipondo allivemente olle alifld delte ERN
(European References Networks), quelle strutture cui fanne capa § miglieri centri specialistici e che
hanno come missione il migli degli stondard ossi ioli e di ricerca, oitre [z swiluppo di
linge guida dingaostiche ¢ terapautiche”

Il Dott. Federico € ancha il direttors delia rivista internazionale Newrological Srizaces, argann dellz
SN, 12 quale pubblica un sun editorials che riporta i principal articoli pubblicati nel 2017, tra cui hen
18 sulle gl

neurelogiche rare a tonferme del Torte interesse inlernazionale che si @ create
attomno a queste patalogie.

all'interno dell'tkN Rare Neurologic Diseases sta partendo un importants progetto finanziato dalla
Unignz Europez sulle malattie neurologiche rare cenza diagnesi, rivolto alla individuazions df nuovi
geni di malattia, inera scanasciuti.

Helitinters percarsn ciagnnsrion & terapertion il neurnloge rRppresenta il arima inter| ravalitn
per tuthe e malattie newrologiche rare, Inoltre, un numers eporme di gueste patologle sono (oS rare
da richiedere spesso un approccio multidisciptingre Per guesto motve, diventa sempre pio
importante condividers le informazioni, facendo networking tra tutti | centri specializzati, le
istituzioni, i medici 2 i ricarcatori. al fine di garantire al paziente un’organizzazione assistanziale
efficiente & adeguata poasibilitd terzpautiche.

Il 35% dei pazienti rari nel nostro Pagse attende da 5 a 30 anai per rice conferma di una diagnosi;
150 3 & costretie a spestarsi in on‘altra Regione per noevere quella esatia, Convivere con ung
patologia rare rappresenta ogni gioma una sfida ed ¢ quindi fondamentale ricevere il sostegno della
propria comuniti scientifica, sof nel difficile p. io del paziente dail'etd pediatrica a
cuellz adults the pud provacars alcuns lzeune nellz dizgnosi dells malarsis
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Giorqata delle Mqlattie Rare - A Milano il Focus sulle Malattie Rare
Autoinfiammatorie

Sabato 2 marzo, alle ore 10 presso 'Aula Magna dell'Universita degli Studi di Milano, si terra il primo
Focus sulle Malattie Rare Autoinfiammatorie alla presenza di esperti del settore sanitario, pazienti e
associazioni che sostengono i malati e le loro famiglie. l'evento sara l'occasione per sensibilizzare
l'opinione pubblica su questi temi, incentrando Uattenzione anche dei mezzi di comunicazione su tali
patologie.

Le malattie rare autoinfiammatorie sono malattie sistemiche che possono dare i sintomi pid disparati
e hanno quasi tutte origine genetica. Poter fare una diagnosi precoce & fondamentale per evitare le
gravi complicanze che i pazienti possono sviluppare, tuttavia purtroppo spesso non accade poiché
queste malattie richiedono una attenta e talora complicata diagnosi differenziale.

U'evento sara incentrato sulle seguenti malattie: la Febbre Mediterranea Familiare (FMF), la Sindrone
da Iperimmunoglobulinemia D o Deficit di Mevalonato kinasi (HIDS o MKW), la Sindrome Periodica
Associata al Recettore del TNF (TRAPS), le CAPS (criopirinopatie) e la malattia di Still.

Per la cura di queste rare malattie fino a qualche anno fa non esisteva una terapia mirata ed erano
trattate principalmente con il cortisone che, se utilizzato a lungo e a dosi elevate, puod causare gravi
effetti collaterali, soprattutto nei bambini. Oggi la ricerca ha fatto passi importanti, portando terapie
innovative che sono in grado di mandare in remissione gueste malattie.

Di questo e di altro si dibattera a Milano durante Uevento che sara introdotto dal prof. Gian Vincenzo
Zuccotti, Direttore del Dipartimento Pediatrico dell'Ospedale dei Bambini V. Buzzi, Universita degli
Studi di Milano, e moderato dalla giornalista Maria Concetta Mattei.

Per l'occasione interverranno: la Dottoressa Erica Daina, specialista in Nefrologia presso il Centro di
Ricerche Cliniche per le Malattie Rare dell’ Istituto Mario Negri di Bergamo e responsabile della
Biobanca malattie rare del Centro Risorse Biologiche "Mario Negri”; la Dottoressa Linda Bergamini,
Psicoterapeuta esperta in malattie rare e croniche, Spedali Civili Brescia; il dottor Gabriele Bona,
presidente dell’associazione AMRI onlus presso I'Ospedale Gaslini di Genova; il Dott. Marco Cattalini
dirigente medico di Reumatologia Clinica Pediatrica Spedali Civili di Brescia ed Universita degli Studi
Brescia; il Dott, Marco Gattorno Responsabile Centro per le Malattie Autoinfiammatorie e
immunodeficienze dell'Ospedale Gaslini di Genova; la Dottoressa Maria Cristina Maggio, specialista in
pediatria presso l'Universita di Palermo; il Dott. Luigi Sinigaglia, Direttore del Dipartimento di
Reumatologia e Scienze Mediche del Centro Specialistico Ortopedico Traumatologico Gaetano Pini di
Milano.

Gli interventi saranno intervallati da attori che leggeranno brani di storie reali di pazienti con
malattie rare autoinfiammatorie.

Infine, ricordiamo che il 1 marzo a Roma, presso la Camera dei Deputati, si terra il convegno “I diritti
dei malati affetti da Insufficienza Intestinale Cronica Benigna non ancora riconosciuti come rari”
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