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dimenticati
L’esistenzaduradichie
-colplto da malattie rare .

_ - .appositi, pochlsswna ricerca per aiutarli
a gestlra la pat' logia. E spesso pregiudizi e isolamento
' a fare da corollario. Ma qualcosa finalmente sta cambiando

CRISTIANA PULCINELLI

ILCASO PIURECENTE RIGUARDA UN BAMBINO DI 5 AN-
NI AFFETTO DA FIBROSI CISTICA CHE NON ERA STATO
PRESO DALLA SCUOLA DELL/INFANZIA DIMONTEPAO-
NE,in provincia di Catanzaro, perché secondo il
dirigente scolastico «la scuola non pud assistere
persone affette da malattie infettive». Hai voglia
a spiegare che la fibrosi cistica non ¢ una malat-
tia contagiosa e che ha un’origine genetica. Do-
po la denuncia dei genitori, la Lega italiana fi-
brosi cistica ha scritto una lettera indirizzata al
ministro per l'istruzione Profumo, la notizia ¢
rimbalzata sui giornali e il ministro & intervenu-
to direttamente nella vicenda. Risultato: il bam-
bino da un paio di settimane & stato amimesso a
scuola.

E il pitt recente, ma sicuramente non I'unico
€aso in cui si sperimenta con mano quanto poco
si sappia di alcune malattie. E quanto da questa
ignoranza possano nascere discriminazioni, fru-
strazione, dolore. Le malattie rare sono poco co-
nosciute perché, appunto, rare. Quanto rare?
L’Unione europea ha stabilito una soglia: per
definirsi «rara» una malattia non deve colpire
pill di una persona ogni 2000, tuttavia questa
frequenza pud variare nel tempo e dipende an-
che dall’area geografica considerata. Tanto per
fare un esempio, la talassemia, un'anemia di ori-
gine genetica, ¢ rara nel Nord Europa, ma é fre-
quente nelle regioni del Mediterraneo.

~ Le malattie rare sono molte: si calcola che at-
tualmente siano tra le 6000 e le 7000 e, a quan-
to silegge su Orphanet (unarete dedicata a que-
ste patologie e gestita da un consorzio di 40 Pae-
si), ogni settimana ne vengono descritte circa 5
nuove, Qualche nome? Distrofia muscolare; scle-
rosi laterale amiotrofica, fibrosi cistica, emofi-
lia, sindrome di Rett, mucopolisaccaridosi, ma-
lattia del rene policistico... Benché ognuna di es-
se colpisca relativamente poche persone, dun-
que, il loro peso complessivo non & di poco con-

ta. :

Il fatto che queste malattie siano rare ha con-
seguenze importanti. In primo luogo sono poco
studiate. Il che vuol dire che molti pazienti non
vengono diagnosticatiele loro malatl:le non ven-
jgono riconosciute. In secondo luogo, i farmaci
pper il loro trattamento spesso nonvensonbpro-
dotti per ragioni economiche: sono i oosiddetu
«farmaci orfani». e

to:si calcola che una persona ogni 17 ne sia affet-
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Il problema & che il processo che va dalla sco-
perta di una nuova molecola alla sua commercia-
lizzazione & lungo, costoso ¢ incerto (si calcola
che tra dieci molecole testate, iina sola abbia ef-
fetto terapeutico). La commercializzazione di
unfarmaco destinato al trattamento di una ma-
lattiarara non consente direcuperare il capitale
investito per la sua ricerca perché verrebbe ac-
quistato da un gruppo troppo piccolo di pazien-
ti.. Naturalmente, questa logica di mercato é
inaccettabile dal punto divista etico. Alcuni Pae-
si_ hanno quindi adottato degli incentivi per le
industrie, la sanita e le biotecnologie per stimo-
larelaricercaelo sviluppo nel settore dei farma-
ci orfani. Negli Stati Uniti, nel 1983, € stato adot-
tato I'Orphan Drug Act, poi sono arrivati il Giappo-
ne e ’Australia. Infine I'Europa nel 1999 ha isti-
tuito una politica per.i farmaci orfani-unificata
per tutti i Paesi, In Italia, il ministro Balduzzi ha
présentato a dicembre scorso il Piano Nazionale

Malattie Rare per dare un indirizzo unitario su
temi come i farmaci orfani, il percorso diagnosti-
co ed assistenziale. Entro il prossimo 4 febbraio
le associazioni di malati e le societa scientifiche
potranno dire la loro, poi il piano dovrebbe ve-
nir approvato.

MaTl'Europa ha deciso di fare qualcosa di pitl.
Lasettimana scorsa, I'Ue ha annunciato che ver-
ranno stanziati 38 milioni di euro per la ricerca
di nuovi trattamenti per le malattie rare e perla
messa in piedi di un centro internazionale in cui
gli scienziati possano condividere i propri dati
sulle ricerche di genomica, ovvero quelle ricer-
che sul genoma, che & il patrimonio genetico
dell'individuo. L'80% di queste malattie, infatti,
ha un'origine genetica e la rivoluzione prodotta
dalle nuove tecniche (che permette di sequenzia-
re un intero genoma umano in pochi giorni e
per meno di 10.000 euro) fa sperare di poter
avere fra non molto tempo accesso al trattamen-
to personalizzato dei paziénti. Quattro i proget-
ti approvati: EURenOmics che si concentra sul-
le malattie renali; Neuromics che riguarda le
malattie neurodegenerative ¢ neuromuscolari;
RD-Connect che costruira un’infrastruttura do-
ve poter condividere i dati della ricerca sulle ma-
lattie rare; Support-IRDiRC che dara il suppor-
to organizzativo all'IRDIiRC (International Rare
Diseases Research Consortium), un consorzio
che promuove la collaborazione internazionale
dei ricercatori, A tutti partecipano anche ricer-
catori italiani.
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Influenza, settimana da record
Mezzo milione a letto. E non € finita

[ pediatri: «Vaccinato soltanto un quarto dei bimbi a rischio»

Donatella Barbetta

GIORNI roventi per 'influenza, il
picco si sta per avvicinare — ¢ pre-
visto a meta febbraio — e i casi
continuano a salire. L'impennata
risale alla scorsa settimana quan-
do, complici il freddo e il maltem-
po, si sono ammalati quasi mezzo
milione di italiani, 480mila secon-
do il bollettino Influnet dell’Istitu-
to superiore di sanita, ma a stare a
letto adesso sono soprattutto i
bambini. Vediamo i numeri. Il va-
lore dell’incidenza totale & di 7,91
casi per mille assistiti, mentre sot-
toi5anni & pin che triplicato, pari
a 23,82 casi per mille assistiti. Con-
tagio diffuso anche nella fascia
d’etatraiSeil4 anni dove il valo-

rearrivaa 18,15. Dopoi 15 annie
fino ai 64 scende invece a 5,91.
Quindi i bambini sono i ‘sorveglia-
GLI ESPERTI
Il picco dell’epidemia
atteso per meta febbraio
«Non va preso sottogamba»

ti speciali’ di questo periodo.

«NELLA curva epidemica regi-

striamo una forte ascesa dei piul

piccoli — conferma Stefania Sal-

maso, direttore del centro naziona-

le di Epidemiologia dell’Istituto

superiore di sanita — e un rallen-

tamento per adulti e anziani. E an-

cora effetto del rientro a scuola

dopo le vacanze di Natale: I'anda-

mento ricalca la  stagione

2008-2009». Dagli esperti quindi,

nessun allarme per I’epidemia che

finora ha colpito 2 milioni e

143mila persone. «Sembra una sta-

gione di media intensita — confer-

ma Giovanni Rezza, direttore del

dipartimento Malattie infettive

dell’Istituto superiore di sanita —
€ ora speriamo che la coda non sia
lunga. I virus tendono a mutare e
per questo potrebbero ancora fare
qualche ‘scherzo’».

INSOMMA, solo dopo il picco di
meta febbraio si potra tirare il fia-
to. Si puo fare un primo bilancio?
«Sappiamo che tra i tre ceppi,

HIN1, H3N2 e il tipo B, quest’ul-
timo & molto diffuso — risponde
Rezza— ma dal punto di vista cli-
nico non abbiamo registrato gran-
di differenze. Piurtosto, preferisco
pensare gia al prossimo anno, rac-
comandando le vaccinazioni. Stia-
mo studiando un vaccino univer-
sale, ma siamo ancora nella fase
della sperimentazione animale».

E dal meeting di Hong Kong
sull’influenza, Susanna Esposito,
presidente Sitip (Societa italiana
di infettivologia pediatrica) lancia
’allarme: in Italia 'influenza vie-
ne sottovalutata e solo il 25% dei
bimbi a rischio viene vaccinato.
Intanto, ieri in California & natala
Rete globale sull’influenza a cui
aderisce anche I’Ttalia.
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| NUMERI
EPIDEMIA

8.000

DECESSI

Casi di morte correlati
all'influenza in Italia,
ogni anno, tra adulti

lin maggioranza) e bimbi.
Tra questi, il 60% dei
decessi in eta pediatrica
avviene in soggetti

con malattie croniche,

a causa di complicanze
causate dal virus

.0

L'incidenza dell’influenza
per mille assistiti
registrata l'ultima
settimana di gennaio
nellafasciad’'etatrale 4
anni.Trai5ei14 anni
scende a 18,15, mentre
siriduce ancoratrai 15
ei b4 anni:5,91. Tragli
over 65 édi 2,15

D

REGIONI

Piemonte, Valle d’Aosta,
Emilia Romagna, Marche
e Campania sono state

le regioni piu colpite
dall’influenza nella
settimana dal 21 al 27
gennaio, con un livello

di incidenza superiore

a 9 casi per mille assistiti

La diffusione del contagio

tra i bambini e gli adolescenti

€ in ascesa. Sotto,

Giovanni Rezza, direttore
dipartimento malattie infettive
dell’lstituto superiore di sanita
(Afp e Imagoeconomica)
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Il caso
Nessun taglio
agli sprechi

degli enti
di ricerca

allegati al decreto firmato pochi
giorni fa dal ministro della
Pubblica amministrazione Filippo
1 Patroni Griffi che riduce la pianta
organica della macchina statale.
I ricercatori con contratto Negli enti di ricerca sono state
stabile negli enti pubblici eliminate 31 poltrone da
iricerca: il numero dmgente,comedovuto Ma
ST € niente & cambiato nella
dipendenti totali (24 434) pmpomonetramercaton ¢
personale amministrativo. Né
poteva visto che la legge indicava
ROMA D'accordo, il problema una semplice riduzione degli
numero uno & che spendiamo organici, distinguendo si fra
poco. Nella ricerca I'ltalia investe dirigenti e altri dipendenti, ma
1’1,296 del pl‘odol'lo interno lDl‘dO, non fra ricercatori e
la meta della media europea, un amministrativi che per la
terzo degli Stati Uniti, e per caritd  gpending review pari sono. Tagli
di patria con le frazioni ci lineari, insomma. «Ma che attivita
fermiamo qui. Mail problema &  gcientifica pud fare chi non ha
anche come usiamo quei soldi che  ricercatori in pianta stabile? Forse
saranno anche pochi ma era meglio chiudere qualche
insomma. Qualche esempio. ente» dice Rocco Tritto —
L'Istituto nazionale di alta segretario del sindacato Usi
matemahcahadleadpl:irsonein ricerca — che ne ha scritto sulla
pianta organica: un dirigente pii sua rivista, il Foglietto. Difficile
nove fra tecnici e amministrativi dargli torto. Anche se le tabelle
Ricercatori a tempo allegate al decreto hanno un
indeterminato? Zero. LIstituto limite. Fotografano la pianta
italiano di studi germanici di organica e quindi contano solo le
persone in dotazione ne ha sei: persone con un contratto a tempo
cinque fra tecnici e indeterminato mentre anche in
amministrativi. Ricercatori in questo settore i precari
pianta stabile? Uno solo. Pilt abbondano. La pianta organica,
hbom“’-iflw?m. i che perd, & anche la mappa delle
ratorio. Casi limite ma non prossime assunzioni, delle future
isolati. Perché considerando tutti stabilizzazioni dei precari (sémpre
gli enti pubblici di ricerca i ammesso che ci saraino). Lo
lavoratori con un contratto stabile o\ ko restery, insomma.
SON0 24.434, ma se contiamo solo o inuando a dirottare in
i ricercatori scendiamo a 12.978. segreteria una parte dei (pochi)
La meta. Il problema viene da soldi che spendiamo per la
lontano. E nulla hanno potuto ricerca.
nemmeno le forbici della Lorenzo Salvia
spending review, la revisione della Isalvia@corriere.it
spesa pubblica varata dal governo )

Monti. Tutti questi numeri sono
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Salute e prevenzione Le linee guida americane confermano gli studi di Veronesi. Mortalita dimezzata grazie alle diagnosi precoci

Tac spirale ed esami del sangue per scoprire i tumori ai polmoni

Gli strumenti attuali

I male, attualmente,

lo si scopre

quando é in uno

stato ormai avanzato
fiszavman s dhia g e |

Tac spirale pilt un esame del
sangue che potrebbe presto di-
ventare il test chiave, limitando
la Tac a controprova: la mortali-
ta per il tumore al polmone gia
da oggi si puo dimezzare. Grazie
all'individuazione precoce del
male nei soggetti a rischio. Per
la maggior parte grandi fumato-
ri. 11 via libera viene dagli Stati
Uniti che; con il solito pragmati-
smo e i tanti fondi a d:sposmo-
ne, hanno valutato questa via su
50 mila soggetti a rischio per tre
anni. E che ora I'hanno codifica-
ta nelle Imee guida dell’Ameri-
can cancer society emanate po-
chi giorni fa.

In Italia, perd, la scommessa &
partita nel 2000 e, come spesso &
accaduto nella storia della lotta
al tumore degli ultimi cin-
quant’anni, c'é lo zampino di Um-
berto Veronesi, direttore scienti-
fico dellIstituto europeo di onco=
logia (leo) di Milano. Intuito e te-
stardaggine, navigando fra le
contestazioni. Nel 2000 lo studio
pilota, nel 2004 il primo Cosmos
che ha seguito 5.200 fumatori (il
pil ampio test effettuato in Euro-
pa da un solo centro) e oggi Co-
smos I aperto a 10 mila volonta-
ri per validare anche la novita
dell'esame per individuare i fram-
menti di Rna tumorali circolanti
nel sangue, segnale dell'avvio di

un tumore e non del suo consoli-
damento. Per individuarlo sem-
pre prima e salvare vita, e qualita
di vita, di chi ne & colpito. I soldi
per queste ricerche sono della
Fondazione Umberto Veronesi e
dell’Associazione italiana per la
ricerca sul cancro (Airc).

1l tumore al polmone, allo sta-
to attuale, Jo si Scoprea male gia
avanzato, E cosi per sette pazien-
ti su dieci. L'intervento chirurgi-
co & impegnativo, con apertura
del torace e asportazione di parte
o di tutto un polmone, le terapie
successive massicce, la mortalita
alta. Un big killer, finora tra quel-
li (come nel caso del pancreas e
del cervello) la cui diagnosi pre-
coce era difficile. Un po’ anche
per cultura: «Colpisce i fumatori,
lo sanno, smettano per salvarsi»,
un sentire diffuso, quasi puniti-
vo. Ma la scienza, quella che non
si arrende, ha trovato la strada
per intercettare pochi subdoli
millimetri di cancro, silenzioso
perché ancora non forte e quindi
finalmente battibile. L'annuncio
di oggi & che si passa dall'impos-
sibile al possibile. Come gia acca-
duto, negli ultimi 60 anni, capo-
volgendo i destini del cancro al-
T'utero con il pap test, di quello al
seno. grazie ad apparecchiature
che intercettano il male quando
¢ aggredibile, del colon retto (og-
gi anche con la colonscopia vir-
tuale) e della prostata con esami
ormai noti a tutti. Nei primi due
casi, in particolare per il seno, lo
zampino di Veronesi é sempre

otatn Aatarminanta
LAY UCLCL LIRS,

La diagnosi precoce del tumo-
re al polmone € oggi possibile. A

tal punto che la chirurgia si chie-
de ora come fare ad eliminare
quei pochi millimetri senza do-
ver arrecare pilt danni fisici del
tumore stesso. «Le linee guida
statunitensi hanno stabilito che
tutti i medici clinici dovrebbero
avviare una discussione sullo
screening con i pazienti fumato-
ri 0 ex fumatori», dice Veronesi.
Una tac spirale a basso dosaggio
(stesse radiazioni di un volo Mi-
lano-New York) individua la pre-
senza di noduli, anche piccoli, 7
volte di pit rispetto alla radiogra-
fia del torace e senza mezzi di
contrasto, in soli 10 secondi. At-
tualmente senza diagnosi preco-
ce, aggiunge Lorenzo Spaggiari,
chirurgo toracico allo Ieo, «dei
37 mila nuovi casi di tumore pol-
monare diagnosticati ogni anno
in Italia, pit1 del 70% v1ene sco-
perto quando la malattia é gia in
fase avanzata, spesso inoperabi-
le». Con lo screening si arriva an-
che al 50% di riduzione della
mortalita.

Ora parte Cosmos 1. Giulia Ve-
ronesi, che della diagnosi preco-
ce si occupa, lancia un appello:
«Mancano ancora settemila vo-
lontari per raggiungere quota 10
mila tra fumatori o ex fumatori,
con piu di 55 anni di eta e che
abbiano consumato almeno 20
sigarette al giorno per almeno
30 anni: per loro tac spirale a bas-
so dosaggio ed esame del san-
gue per cercare marcatori biolo-
gici del tumore al polmone. Si
puo partecipare chiamando il nu-
mero 02.64107700». -

Mario Pappagallo
¥ @Mariopaps

- 0 RIPRODUZIONE RISERVATA
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‘Come funziona

| la Tomografia Asslale Computerizzata

0no | nuovi casi di timore

| (TacoTc) combina i raggi X w+polmonare che vepigono
con l'informatica, permettendo diagnosticati ogni'anno in Italia.
di ottenere immagini accuratissime Piu del 70 per cento & scoperto

di sezioni trasversali del corpo quand ) ‘P gia in fase avanzata,

Nella Tac spirale lo strumento
ruota intorno al paziente, come

. se lo awolgesse in una spirale,

| - mentre un computer elabora i dati

L'apparecchio, rispetto
alla Tac tradizionale,
fornisce molte
pitlimmagini

. einuntempo
minore, aumentando

I'affidabilita diagnostica
; D'ARCO
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“LaTacspirale previene 1l cancro”
studio Usarilancia1test delloIeo

MILANO — «Un risultato che taglia la testa
altoro alle polemiche. Edimostracome ave-
vamoragione noiacrederefermamentenel-
la diagnosi precoce come strategia per
combattere e vincere il cancro al polmoner.
A rendere soddisfatto Umberto Veronesi,
direttore scientifico dell'Istituto europeo di
oncologia, sono le nuove linee guida sullo
screening del cancro polmonare appena
diffuse dall’American Cancer Society, la piu
importante e autorevole societa no profit di
volontariato impegnata nella lotta al cancro.

Linee guida che confermano le intuizioni
di Veronesi: lo screening tra i forti fumatori,
graziealla Tac spirale, diminuisce fortemen-
te la mortalita per cancro al polmone. Alcu-
ni oncologi italiani sostenevano che lo
screening della popolazione con la Tac spi-

rale non serviva a nulla, perché non riduce-.

va la mortalita causata dal tumore. «Ora chi
ha sbagliato puo riconoscere di avere sba-
gliato» ironizza Lorenzo Spaggiari, direttore
delladivisionediChirurgiatoracicadelloleo.
Nella direzione delle nuove linee guida si
muovelostudioCosmosduepromossodal-
loleo: ogni volontario @ sottoposto gratuita-
mente a Tac abasso dosaggio e aun nuovo
esame del sangue per laricerca di marcato-
ri biologici del tumore. Per proporsi come
volontari, telefonare allo 02-64107700.

' (c.br)
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Il primo giornale di economia ¢ business diffuso nell*1sola

QUOTIDIANO DISICILIA

Regionale di Economia Business Istituzioni Ambiente No profit ¢ Consumo

dal 1979

OBESITA, SICILIA SOTTO LA MEDIA MA SCARSA INFORMAZIONE SUI RISCHI
di Andrea Carlino

E questa la fotografia scattata dall'lstat attraverso il rapporto annuale “Noi Italia 2013”. Sono il 9,8% nella
nostra Isola (10% la media nazionale). Maglia nera al Molise

Molte delle malattie croniche, tra le principali cause di morte, si possono prevenire adottando stili di vita
salutari fin dall’eta giovanile. E' la fotografia scattata dall'lstat attraverso il rapporto annuale "Noi ltalia 2013".
Nel 2011 i fumatori e i consumatori di alcol a rischio rappresentano, rispettivamente, il 22,3% e il 15,5% della
popolazione di 14 anni e piu, mentre le persone obese sono il 10,0% degli over 18. La media di fumatori tra
gli adulti nel 2010 era del 23,1% (diminuita del 5,3% dal 2000), il 17% delle donne e il 30% degli uomini.

Anche il consumo di alcol € crollato in molti paesi europei. Porre un freno alle pubblicita, la restrizione delle
vendite e una piu alta tassazione si sono rivelate misure efficaci. Anche paesi che sono tradizionalmente
produttori di vini (come ltalia, Francia o Spagna), hanno visto diminuire i consumi gia a partire dal 1980. in
media le persone obese sono il 10,3% dei cittadini (9,6% delle donne, 11,1% degli uomini), ma la media
nazionale era di 8,6 nel 2000. | consumo di alcol a rischio e I'obesita fanno emergere situazioni contrapposte
a livello territoriale. Confrontando le regioni del Centro-Nord con quelle del Mezzogiorno, nel 2011 nelle
prime € piu alta la quota di consumatori di alcol (17,2 contro 12,1) ed € piu bassa quella di persone obese
(9,5 contro 10,9). Le percentuali piu elevate di adulti obesi si registrano in Molise (13,5), Basilicata (13,1),
Puglia (12,6) ed Emilia-Romagna (12,0), mentre il consumo di alcol con modalita a rischio interessa
principalmente Bolzano (23,5), la Valle d'Aosta (23,3), il Molise (22,0), la provincia autonoma di Trento (19,6)
e il Friuli-Venezia Giulia (21,4).Per i fumatori, la quota piu alta si rileva nel Lazio (27,2) e in Abruzzo (24,0).
Nel complesso, fumo, alcol e obesita interessano soprattutto gli uomini, con differenze rispetto alle fasce di
eta: a 25-34 anni i fumatori raggiungono la percentuale piu elevata (38,9 contro il 22,4 delle donne), mentre il
consumo di alcol a rischio € piu diffuso tra gli anziani di 65-74 anni (45,7 contro I'11,7 delle donne) e tra i
giovani di 18-24 anni (22,8 contro I'8,4 delle donne). Infine, I'obesita aumenta dopo i 35 anni, sia per gli
uomini sia per le donne, con differenze di genere a svantaggio degli uomini che si annullano tra le persone
anziane. Per quanto riguarda la Sicilia, sopra la media nazionale per quanto riguarda i fumatori (22,7 contro
22,3). Bene per quanto riguarda i consumatori di alcol a rischio: (9,0 ed ultimo posto, al di sotto della media
nazionale del 15,5). Sotto la media anche per quanto riguarda le persone obese (9,8 contro i 10 della media
nazionale).

Anche se si tratta di numeri decisamente inferiori rispetto a quelli riscontrati in altre nazioni europee - dice
Marcello Lucchese, presidente della Societa italiana di chirurgia dell'obesita e delle malattie metaboliche
(Sicob) - non dobbiamo sottovalutare la situazione o pensare che sia un problema solo meridionale. Il
numero degli obesi italiani & cresciuto del 25% dal 1994 ad oggi e anche regioni settentrionali come Emilia
Romagna e Friuli-Venezia Giulia (con 12% e 11,8% rispettivamente) registrano ormai numeri in costante
aumento. L'obesita provoca una serie di gravi malattie che possono portare alla morte, come ipertensione,
diabete e cancro”. "Sono almeno un milione gli obesi italiani che potrebbero risolvere i loro problemi grazie
ad interventi chirurgici - conclude Lucchese - rivolgiamo percio un appello alle forze politiche che vinceranno
le prossime elezioni: dobbiamo incentivare su tutto il territorio nazionale la conoscenza e I'applicazione degli
interventi di chirurgia dell'obesita, perché é l'unico metodo per curare in maniera duratura ed efficace il grave
eccesso di peso. Speriamo che i media nazionali ci aiutino in quest'opera di sensibilizzazione e conoscenza
della nostra disciplina".
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