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malattie rare

Malattie rare,6 anni per diagnosi e difficoltà
economiche per 58% famiglie
Rapporto Uniamo, ma passi avanti per ricerca e farmaci
23 luglio, 18:35

Balzo in avanti per la ricerca e il consumo di farmaci orfani, ma male l'assistenza territoriale, fatta di
isolamento, accesso alle cure disomogeneo da regione a regione e un ritardo nella diagnosi che in
media supera 6,5 anni. E' la fotografia scattata da MonitoRare, il primo rapporto nazionale sulle
malattie rare presentato a Montecitorio, da cui emerge il rischio di impoverimento per le famiglie che
sostengono il costo di queste malattie con una spesa annua che supera i 2.500 euro. Tanto che il
58% dichiara difficoltà ad arrivare a fine mese. I dati, che coinvolgono le 1.079 associazioni
rappresentative di oltre 670.000 affetti da patologia rara del nostro Paese (pari all'1,1% della
popolazione), sono stati per la prima volta aggregati in modo organico dalla Federazione Italiana
Malattie Rare Uniamo. A spiccare è il boom di consumi di farmaci orfani, +13,3% in un anno. Sono
infatti passati dai 7,5 milioni del 2013 ai 8,5 milioni del 2014, con una spesa passata dai 917 milioni
del 2012 ai 1.060 milioni del 2014 (+15,6%). Ormai in Italia, è disponibile l'80% di tutti farmaci orfani
distribuiti a livello europeo, "un ottimo risultato frutto del lavoro costante e di un maggior dialogo fra
ricerca, associazioni di pazienti e case farmaceutiche", commenta Renza Barbon Galluppi,
presidente Uniamo.

Emergono luci ma ombre. Nonostante la pluralità di fonti, i malati che realmente accedono alle
informazioni di cui necessitano sono pochi, perché chi fa la diagnosi non mette in contatto con i
network. D'altronde, e questa è un'altra criticità rilevata, il tema manca nei percorsi formativi sanitari,
con appena 42 corsi ECM nel 2014. Eppure proprio la difficoltà di interpretare i sintomi di malattie
poco comuni da parte di pediatri e medici di famiglia è all'origine del grande ritardo nella diagnosi e
dei disagi che questo comporta in termini di mancate cure e lunghi pellegrinaggi in cerca dello
specialista giusto. Altra carenza è l'assistenza territoriale: i centri sono 3,3 per milione di abitanti e
distribuiti in modo disomogeneo: si passa dal 1,3 delle Marche al 12,8 per il Molise. Diversa è anche
la possibilità di effettuare lo screening neonatale sulle patologie metaboliche rare: il numero, a
seconda delle regioni, varia da 1 a 58 tipi di malattie. E persino le norme che regolano terapie e
servizi variano, per la stessa malattia, da un regione all'altra. Nel campo delle ricerca invece l'Italia
gioca un ruolo importante. Gli studi clinici autorizzati sulle malattie rare hanno rappresentato nel 2013
il 20% del totale degli studi. Il piano nazionale per le malattie rare, pur se arrivato in ritardo e non
accompagnato da un piano economico, "è una cornice all'interno della quale muoversi", ha ricordato
il sottosegretario alla Salute Vito de Filippo. "Le malattie rare - ha aggiunto - sono state oggetto di
molta attività politica. Al tema è dedicata un'indagine conoscitiva in commissione Affari Sociali della
Camera e diverse mozioni approvate trasversalmente a Montecitorio. Inoltre il Ministero della Salute
ha inserito, nei nuovi Lea, un elenco di 110 nuove malattie rare''.
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Tumori: CE approva nuova terapia contro 
melanoma avanzato 

 

(AGI) - Roma, 24lug. - La Commissione Europea ha approvato 
pembrolizumab, l'innovativa terapia anti-PD-1, per il trattamento del 
melanoma avanzato (non resecabile o metastatico) negli adulti. Ad 
annunciarlo e' stata MSD, che produce il trattamento, in una nota. 
L'approvazione della Commissione Europea si basa su dati provenienti da 
tre studi clinici condotti in piu' di 1.500 pazienti con melanoma avanzato di 
prima linea e precedentemente trattati. 
  Pembrolizumab ha ricevuto l'approvazione dalla Commissione Europea 
sulla base di dati di Fase 3 che hanno dimostrato che pembrolizumab e' la 
prima e unica terapia anti-PD-1 ad offrire un beneficio a in termini di 
sopravvivenza a statisticamente superiore rispetto a ipilimumab, l'attuale 
standard di cura per il melanoma avanzato. "L'approvazione europea 
rafforza il nostro obiettivo di accelerare la ricerca in immuno-oncologia a 
beneficio dei pazienti in tutto il mondo a ha dichiarato Roger M. 
Perlmutter, presidente dei Merck Research Laboratories a siamo convinti 
che la grande quantita' di dati a sostegno di questa approvazione sia 
fondamentale per far capire il potenziale enorme di pembrolizumab nel 
trattamento del melanoma avanzato, una malattia devastante". 
Pembrolizumab e' un anticorpo monoclonale umanizzato che blocca 
l'interazione tra il PD-1 e i suoi ligandi, PD-L1 e PD-L2. Legandosi al 



recettore PD-1 e bloccando l'interazione tra ligandi e recettore, 
pembrolizumab ripristina la naturale capacita' del sistema immunitario di 
riconoscere e colpire le cellule tumorali. 
  . 
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Tumore al polmone nei fumatori: chi deve 

fare i controlli, quali e quando? 
Un incontro organizzato dalla Lilt cerca di fare il punto sulla diagnosi precoce. Obiettivo: 

ridurre le morti, perché 7 pazienti su 10 hanno già metastasi alla diagnosi 

di Vera Martinella 

 

shadow 

Con circa 40mila nuove diagnosi ogni anno in Italia il tumore al polmone resta fra i più temibili e letali. 

Finalmente sono stati compiuti dei progressi importanti nelle terapie , ma l’attenzione degli specialisti è 

lata anche per la diagnosi precoce di questa malattia che nell’85 per cento dei casi riguardi i fumatori. «Il 

tabacco è il maggior fattore di rischio per l’insorgenza del carcinoma polmonare a cui, secondo tutte le 

statistiche nazionali e internazionali, è possibile ascrivere quasi nove casi su 10 – sottolinea Marco 

Alloisio, presidente della sezione milanese della Lega Italiana per la Lotta ai Tumori, durante un incontro 

organizzato nei giorni scorsi sul tema -. E il rischio cresce sia con la quantità delle sigarette fumate che 

con la durata negli anni dell’abitudine al fumo. E’ stato calcolato che le probabilità di sviluppare la 

malattia aumentano di 14 volte nei tabagisti rispetto ai non fumatori e sono fino a 20 volte superiori nelle 

persone che consumano oltre 20 sigarette al giorno». 

 

Sette pazienti su 10 già con metastasi alla diagnosi 

La strategia migliore per non ammalarsi, dunque, sarebbe non fumare. Ma a giustificare l’elevato numero 

di decessi che il cancro ai polmoni provoca ogni anno (oltre 33mila solo nel nostro Paese) c’è anche il 

fatto che si tratta di una neoplasia subdola che spesso non presenta sintomi fino allo stadio avanzato. Al 

momento della diagnosi, infatti, il 70 per cento dei pazienti si presenta già con una malattia metastatica, 

inoperabile e le possibilità di guarigione sono esigue. Da anni, per ridurre la mortalità, si studiano efficaci 

strategie di diagnosi precoce e verificare se sia possibile attuare anche per il cancro al polmone controlli 

«a tappeto» su tutta la popolazione sana, come è stato fatto per il cancro al seno con la mammografia, 

quello al colon con il test per la ricerca nel sangue occulto nelle feci e all’utero, con Pap test e test Hpv. 

Le sperimentazioni fatte sul cancro al polmone (in Italia esistono tre grandi progetti DANTE, MILD 

e COSMOS), però, prendono sempre in considerazione per lo screening le persone più a rischio di 

ammalarsi: ovvero i forti tabagisti, che fumano da parecchi anni, e hanno un’età superiore ai 50 anni. E 

ruotano tutte intorno alla Tac spirale, uno strumento estremamente sensibile che individua lesioni e noduli 

polmonari anche molto piccoli, ma l’elevato numero di falsi positivi che il test può dare rende 

indispensabile abbinarla al esami complementari. 

 

http://www.corriere.it/salute/sportello_cancro/15_luglio_16/tumore-polmone-fumatori-chi-deve-fare-controlli-quali-quando-f5a87712-2b98-11e5-a01d-bba7d75a97f7.shtml


Progetto DANTE: la TAC spirale da sola non basta 

«Lo studio DANTE (Diagnostica Avanzata per lo screening delle Neoplasie polmonari con Tac e biologia 

MolecolarE) è partito nel 2001 e ad oggi ha coinvolto circa 2.500 forti fumatori di sesso maschile con 

un’età compresa tra i 60 e i 74 anni di età – spiega Maurizio Infante, responsabile della Sezione di 

Ricerca Clinica in Oncologia Toracica di Humanitas e coordinatore dello studio, finanziato dalla Lilt di 

Milano -. Si è basato in particolare sull’utilizzo della TAC spirale e di test di biologia molecolare 

sull’espettorato. Lo scopo era verificare se l’applicazione su larga scala di questi test diagnostici potesse 

aiutare a ridurre la mortalità per carcinoma del polmone nella popolazione generale, ma gli esiti finora 

disponibili dicono che non esistono prove sufficienti per raccomandare la TAC spirale come procedura di 

screening di routine nei forti fumatori». Perché uno screening sia approvato, infatti, bisogna valutarne 

attentamente benefici e costi, che nel nostro Paese vengono poi sostenuti dal Sistema sanitario nazionale 

che offre gratuitamente il test ai cittadini. 

 

Fondamentale capire se il tumore è aggressivo o no 

Un altro studio iniziato dieci anni fa (il MILD, Multicenter Italian Lung Detection), ideato e coordinato 

da Ugo Pastorino, direttore dell’ Unità Operativa di Chirurgia Toracica all’Istituto Nazionale dei Tumori 

di Milano, non ha rilevato differenze significative in termini di riduzione di mortalità tra i soggetti 

sottoposti alla TAC annualmente e quelli che hanno effettuato la TAC con cadenza biennale. 

«Diversamente da quello che si pensava, l’anticipazione diagnostica non è ancora in grado di evitare un 

numero significativo di decessi – continua Infante -. Esistono, infatti, tumori che si comportano in 

maniera anomala: alcuni sono molto aggressivi, altri sono indolenti o a crescita lenta. Ma distinguerli è 

difficile e sono allo studio algoritmi diagnostici e terapeutici per bilanciare gli effetti a volte negativi delle 

terapie rispetto alla scarsa aggressività della malattia, riducendo al minimo i fenomeni della sovradiagnosi 

e la percentuale di procedure chirurgiche inutili». 

 

Lo studio bioMILD: Tac spirale ed esame del sangue 

«Abbiamo capito che è necessario lavorare per restringere il campo dei soggetti da sottoporre allo 

screening tramite la TAC spirale – dice Pastorino -. Lo studio bioMILD , iniziato nel 2013, amplia la 

prospettiva di DANTE perché abbina alla TAC spirale un semplice esame del sangue che va alla ricerca 

dei microRNA, piccole molecole che, come interruttori, accendono e spengono i nostri geni. Sappiamo 

che i microRNA sono rilevanti anche nell’insorgenza e progressione dei tumori e hanno un ruolo 

potenziale nella diagnosi e nella prognosi. In pratica, possono predire lo sviluppo di cancro polmonare e 

farci distinguere le forme più aggressive da quello che lo sono poco o per nulla». Lo studio è ancora in 

atto e il reclutamento di volontari ancora aperto, ma l’ipotesi è che la combinazione dei due esami 

potrebbe incrementare l’efficienza della TAC spirale in un programma di screening riducendo il numero 

di TAC di controllo in un alto numero di soggetti ed evitando follow-up invasivi non necessari.ù 

 

Molte questioni ancora aperte 

«Rimangono aperte alcune questioni sulle quali i numerosi studi ancora in corso dovrebbero dare una 

risposta – conclude Alloisio, che è anche coordinatore delle Chirurgie Specialistiche di Humanitas Cancer 

Center -. Di grande importanza sarebbe individuare la popolazione “target” da sottoporre a screening e 

con essa definire il rischio individuale di cancro polmonare, con l’obiettivo di selezionare i soggetti a 

rischio più elevato definendo anche il ruolo della misurazione di biomarcatori precoci. Altre domande non 

hanno ancora ricevuto una risposta definitiva: non è ancora chiaro quale sia il protocollo ottimale per la 

conduzione dello screening (età, intervallo tra i passaggi di screening, efficacia nei fumatori correnti ed ex 

fumatori) e non si sa ancora quale sia la dimensione del fenomeno della sovradiagnosi, la modalità 

ottimale di gestione dei noduli polmonari sospetti, il rapporto costo-efficacia delle procedure di screening 

e degli eventi correlati e il valore aggiunto delle procedure di screening sulle politiche di prevenzione 

primaria e di cessazione del fumo». Si attendono però importanti risposte già nei prossimi mesi: a 

settembre durante il congresso americano dell’International Association for the Study of Lung Cancer 

(IASLC) dovrebbero infatti venire resi noti gli esiti di una grossa indagine olandese su 16mila persone 

che potrebbe dare agli esperti alcune informazioni determinanti per capire in che direzioni muoversi. 



 24-LUG-2015
da pag.  33
foglio 1

Dir. Resp.:  Alessandro Sallusti www.datastampa.it 
Lettori          I 2015:    484.000
Diffusione   04/2015:    83.049
Tiratura      04/2015:   148.106

 Quotidiano

Dati rilevati dagli Enti certificatori o autocertificati 

- Ed. nazionale



 24-LUG-2015
da pag.  61
foglio 1

Dir. Resp.:  Attilio Giordano www.datastampa.it 
Lettori          I 2015:  1.572.000
Diffusione   04/2015:   320.766
Tiratura      04/2015:   439.958

 Settimanale

Dati rilevati dagli Enti certificatori o autocertificati 

- Ed. nazionale







 24-LUG-2015
da pag.  13
foglio 1 / 2

Dir. Resp.:  Gian Marco Chiocci www.datastampa.it 
Lettori          I 2015:    166.000
Diffusione   04/2015:    27.925
Tiratura      04/2015:    44.677

 Quotidiano

Dati rilevati dagli Enti certificatori o autocertificati 

- Ed. nazionale



 24-LUG-2015
da pag.  60
foglio 1 / 3

Dir. Resp.:  Pier Luigi Vercesi www.datastampa.it 
Lettori:    n.d.
Diffusione   11/2013:   464.428
Tiratura:   n.d.

 Settimanale

Dati rilevati dagli Enti certificatori o autocertificati 

- Ed. nazionale



 24-LUG-2015
da pag.  60
foglio 2 / 3

Dir. Resp.:  Pier Luigi Vercesi www.datastampa.it 
Lettori:    n.d.
Diffusione   11/2013:   464.428
Tiratura:   n.d.

 Settimanale

Dati rilevati dagli Enti certificatori o autocertificati 

- Ed. nazionale



 24-LUG-2015
da pag.  60
foglio 3 / 3

Dir. Resp.:  Pier Luigi Vercesi www.datastampa.it 
Lettori:    n.d.
Diffusione   11/2013:   464.428
Tiratura:   n.d.

 Settimanale

Dati rilevati dagli Enti certificatori o autocertificati 

- Ed. nazionale



  
 

 

 
24-07-2015 

 

http://www.adnkronos.com/salute/sanita/ 

Per la prima volta un farmaco 
rallenta l'Alzheimer, positivi i test 
sui malati 

   

Il primo farmaco in grado di rallentare il morbo di Alzheimer potrebbe essere disponibile nel giro di 3 

anni, dopo i risultati positivi dei trial clinici, che mostrano una riduzione del declino mentale di un terzo. 

Risultati raggiunti in persone con sintomi iniziali e lievi di malattia, ha annunciato Eli Lilly, l'azienda 

produttrice di solanezumab, la molecola su cui sono riposte ora tante speranze contro il morbo ruba-

memoria. 

Per la prima volta un farmaco si è mostrato efficace nel modificare i processi alla base della malattia, e 

non solo nell'agire sui sintomi rallentando il declino cognitivo. Gli studi clinici sono ancora in corso e non 

termineranno prima della fine dell'anno. Ma il trattamento potrebbe essere disponibile già nel 2018 - si 

legge sul Telegraph - se arriverà in tempi rapidi il via libera dell'Agenzia dei farmaci britannica (Mhra) e 

dell'Istituto nazionale per l'eccellenza clinica (Nice). L'annuncio dell'azienda è stato intanto accolto 

dall'entusiasmo di medici e associazioni di pazienti. 

"Non stiamo parlando di uno studio condotto sui topi, ma su malati. E questo conta", commenta Richard 

Morris, professore di neuroscienze all'università di Edimburgo. La molecola è un anticorpo che si lega 

all'amiloide, sostanza proteica patologica, quando è ancora allo stadio solubile permettendo all'organismo 

di spazzarla via prima che formi le pericolose placche. 

Il farmaco era stato sviluppato inizialmente per le persone con demenza avanzata, ma si è rivelato 

inefficace. I ricercatori hanno notato però che aveva un effetto sui pazienti con sintomi lievi. 

Il trial clinico ha seguito 1.322 malati iniziali di Alzheimer per 3 anni e mezzo: il farmaco ha ridotto di un 



terzo il declino mentale rispetto al placebo. Si aspettano ora i risultati della fase 3. 
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Spending review: il governo accelera 
sugli acquisti 

 

Si è riunito per la prima volta oggi a Roma, presso il ministero dell'Economia 
e delle Finanze, il Tavolo tecnico dei soggetti aggregatori per l'acquisto di 
beni e servizi che svolgono funzione di centrali di committenza per le 
pubbliche amministrazioni. L’iniziativa (prevista nel dl 66/2014,) si colloca 
nell'ambito delle attività di Spending review e ha l’obiettivo di armonizzare e 
razionalizzare gli acquisti dei diversi settori pubblici. Alla riunione sono 
intervenuti il Capo di Gabinetto del Mef, Roberto Garofoli, e il Commissario 
alla revisione della spesa, Yoram Gutgeld. 
Sono 34 i soggetti aggregatori attualmente iscritti al Tavolo, coordinato per il 
Ministero dell'Economia e delle Finanze dal capo dipartimento degli Affari 
generali (DAG), Luigi Ferrara. Partecipano anche un rappresentante 
dell'Autorità nazionale anticorruzione (Anac), della Presidenza del Consiglio 
dei Ministri, della Conferenza delle Regioni, dell'Anci, dell'Upi. 

La spesa per beni e servizi della Pubblica amministrazione, pari a circa 87 
miliardi di euro attualmente gestiti da 32.000 stazioni appaltanti, passerà in 
gran parte per gare indette da 34 soggetti, che effettueranno acquisti per 
ministeri, regioni, enti regionali, servizio sanitario nazionale, comuni (questi 
ultimi hanno la facoltà di ricorrere ai soggetti aggregatori, ma possono anche 
optare per gli acquisti attraverso unioni di comuni o consorzi). I soggetti 
aggregatori sono stati selezionati dell'Anac attraverso una procedura che si è 
conclusa con il via libera da parte della Conferenza Unificata il 16 luglio 
scorso. Fanno parte dell'elenco la Consip spa, una centrale di committenza 



per ciascuna Regione, nove Città Metropolitane e altri soggetti che svolgono 
attività di centrale di committenza, qualificati presso l'Anac.  

Il Tavolo ha tra i suoi compiti quello di elaborare fabbisogni di acquisto di 
beni e servizi delle amministrazioni e favorire la pianificazione integrata e 
coordinata delle iniziative dei soggetti aggregatori, per aumentare la quota di 
acquisti realizzata in forma aggregata. I benefici si realizzeranno in termini 
di: 
1.Meno gare per le stesse tipologie di acquisto con maggiore 
standardizzazione delle procedure; 
2.meno differenze di prezzo per l'acquisto degli stessi beni e servizi, con 
conseguenti possibili risparmi senza compromettere la qualità dei servizi. 
Entro l'anno il Tavolo dovrà individuare le categorie merceologiche e le 
soglie di valore al di sopra delle quali le Pubbliche amministrazioni dovranno 
ricorrere obbligatoriamente alle gare svolte dai soggetti aggregatori. Nel 
2016 la nuova procedura sarà operativa. 
Nella riunione è stato nominato il ‘Comitato Guida' che svolgerà il lavoro 
preliminare per la definizione di categorie e soglie. A settembre è prevista 
una nuova riunione del Tavolo. 

 

 




