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CS: MALATTIE RARE NELL’ADULTO: DIAGNOSI
PRECOCE, MAGGIORE CONOSCENZA, PERCORSI
MULTIDISCIPLINARI RAFFORZATI DALLE
TECNOLOGIE E PIU INVESTIMENTI - QUESTE LE
RICHIESTE DI CLINICI E PAZIENTI

by Redazione ® 2 Luglio 2020 310 @1

(AGENPARL) - gio 02 luglio 2020

Evento digital
Malattie rare nell’adulto: diagnosi precoce, maggiore conoscenza, percorsi multidisciplinari rafforzati

dalle tecnologie e piti investimenti - queste le richieste di clinici e pazienti

Obiettivo dell'incontro di oggi, organizzato da The European House-Ambrosetti in collaborazione con
Osservatorio Malattie Rare, e realizzato con il contributo di Pfizer, & stato quello di fare un punto della
situazione sulle malattie rare in eta adulta, con un focus sull’amiloidosi cardiaca, e di sottolineare
I'importanza della ricerca scientifica e dell’innovazione terapeutica in un’organizzazione della rete delle

malattie rare sempre piu connessa e costruita intorno ai bisogni dei pazienti e dei familiari

Roma, 2 luglio 2020 - Sono circa 2 milioni i malati rari nel nostro Paese, secondo la rete Orphanet
Italia, e ogni anno si contano 19mila nuove diagnosi. Nella maggior parte dei casi si tratta di pazientiin
eta pediatrica, perché circa I'80% delle 7.000 - 8.000 malattie rare sono di origine genetica, ma non
mancano quelle che si manifestano solo in eta adulta e nella terza eta. Per queste persone non c’é
ancora una giusta attenzione, nonostante il nostro sia un Paese che invecchia. Si tratta di patologie
eterogenee, la cui prevalenza nell’adulto e destinata ad aumentare - da bambini rari ad adulti rari - con
problematiche assistenziali diverse a seconda dell’eta che necessitano di essere affrontate globalmente
e che richiedono una particolare e specifica tutela, per le difficolta diagnostiche, la gravita clinica, il
decorso cronico, gli esiti invalidanti e 'onerosita del trattamento. Senza dimenticare il ruolo chiave del
caregiver, chi si prende cura dei malati rari in famiglia, con impatti sulla produttivita e sui costi

indiretti legati a queste malattie.

“La tempestivita nella presain carico (dalla diagnosi precoce all’assistenza, inclusa quella domiciliare),
la forte connessione delle reti multidisciplinari e multiprofessionali, I'uso sempre pit diffuso della
tecnologia e lo sviluppo di nuovi modelli di ricerca e di accesso alle terapie sono gli elementi chiave
per ripensare il modello di gestione delle malattie rare in eta adulta” - introduce Daniela Bianco in
apertura del Forum “Malattie rare nell’adulto. Quali prospettive nei percorsi di diagnosi e cura”
organizzato da The European House-Ambrosetti, in collaborazione con Osservatorio Malattie Rare

(OMaR) e realizzato con il contributo di Pfizer.

Trale malattie rare dell’adulto anche le amiloidosi cardiache rilevano ritardo nella diagnosi, I'assenza
di terapie risolutive, la mancanza di conoscenza nella classe medica non specializzata e la mancanza di
percorsi multidisciplinari chiaramente codificati. Sono tra i problemi principali che vengono lamentati
da pazienti e specialisti, esattamente come per tantissime altre malattie rare.

“Dopo i 50 0 60 anni in caso di sintomi come uno scompenso cardiaco & molto facile che ci si fermi a
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vagliare le cause piu frequenti, perché c’e la convinzione diffusa che a una certa eta queste cose
possano succedere. Eppure, anche per gli adulti potrebbe trattarsi di una malattia rara, ad esempio
I’'amiloidosi cardiaca, ma ancora oggi la diagnosi avviene in ritardo, e non di rado quando & davvero
troppo tardi” - dichiara llaria Ciancaleoni Bartoli, direttore dell’Osservatorio Malattie Rare.

Le amiloidosi sono un gruppo di malattie - ereditarie o acquisite - caratterizzate dall’accumulo di una
sostanza proteica insolubile, nota appunto come amiloide. Attualmente si conoscono circa 30 tipologie
di amiloidosi, e si stima che in Italia ci siano 356 casi, in 120 famiglie, di persone affette dalla forma
ereditaria di questa patologia. L’accumulo di sostanza amiloide compromette nel tempo la funzionalita
di vari organi vitali: cuore, reni, apparato gastrointestinale, fegato, cute, nervi periferici e occhi. Il
cuore, in particolare, & 'organo bersaglio in cui I'amiloide si deposita pit frequentemente, dando luogo

a una grave forma di scompenso chiamato “amiloidosi cardiaca”.

Poiché la deposizione dell’amiloide € un processo progressivo la diagnosi precoce per questa patologia
e fondamentale. “Gia da anni si aveva la consapevolezza che i pazienti identificati in una fase avanzata
della amiloidosi (con sintomi importanti gia cronicizzati) avevano un decorso sfavorevole e
rispondevano male alle terapie “tradizionali” antiscompenso e antiaritmiche” - evidenzia il prof.
Claudio Rapezzi, Dipartimento di Scienze Mediche, Universita degli Studi di Ferrara. “Da quando si
sono conclusi i primi studi clinici prospettici randomizzati con i nuovi farmaci specifici (stabilizzatori
della Transtiretina o silenziatori del gene della transtiretina), sappiamo con precisione che tanto pit
avanzata é la fase di storia naturale della malattia tanto minore € la risposta al trattamento. Per quanto

riguarda I'inizio delle terapie, the earlier the better”.

Le difficolta vissute ogni giorno dai pazienti con amiloidosi sono senza dubbio fisiche, ma spesso anche
psicologiche. “L’'urgenza della diagnosi precoce & un tema fondamentale - aggiunge Andrea Vaccari,
presidente fAMY, Associazione Italiana Amiloidosi Familiare - Per questo motivo riteniamo
indispensabile un’adeguata formazione dei medici di medicina generale affinché possano effettuare
un’attenta analisi della storia clinica familiare del paziente, che comunque necessita di essere seguito
da un team multidisciplinare esperto, senza sottovalutare sintomi anche modesti, e velocizzare i

processi di approvazione dei farmaci, perché per un paziente con amiloidosi il tempo & vita”.

Il percorso di condivisione delle criticita e proposte di miglioramento anche alla luce delle good
practice presentate, si &€ snodato lungo tre differenti tavole rotonde moderate da Daniela Bianco,
Partner e Responsabile dell’area Healthcare di The European House-Ambrosetti e da llaria Ciancaleoni

Bartoli, Direttore di Osservatorio Malattie Rare.

Al dibattito hanno partecipato interlocutori istituzionali quali Paola Binetti (Presidente
dell’Intergruppo Parlamentare sulle Malattie Rare e Membro della Commissione Igiene e Sanita al
Senato della Repubblica), Fabiola Bologna (Membro della Commissione Affari Sociali alla Camera dei
Deputati), Giovanni Leonardi (Direttore Generale della Ricerca e dell'Innovazione in Sanita del
Ministero della Salute) e Maria Novella Luciani (Direttore dell’'Ufficio Riconoscimento e Conferma
IRCCS, Direzione Generale della Ricerca e dell’Innovazione in Sanita del Ministero della Salute).
Importante anche la rappresentanza regionale con Erica Daina (Responsabile del Centro di
Coordinamento Malattie Rare della Regione Lombardia), Paola Facchin (Coordinatrice Tavolo Tecnico
Permanente Interregionale per le Malattie Rare alla Conferenza delle Regioni, Responsabile Centro di
Coordinamento Malattie Rare alla Regione Veneto), Giuseppe Limongelli (Responsabile Centro
Coordinamento Malattie Rare alla Regione Campania) e Maurizio Scarpa (Coordinatore della Rete di
Riferimento Europeo MetabERN per le Malattie Metaboliche Ereditarie e Direttore Centro Malattie

Rare alla Regione Friuli Venezia Giulia).

I mondo della ricerca scientifica e clinica e le istanze delle associazioni di pazienti sono stati
rappresentati da Francesca Pasinelli (Direttore Generale di Fondazione Telethon), Giulio Pompilio
(Membro Comitato Terapie Avanzate EMA e Direttore Scientifico all'lRCCS Centro Cardiologico
Monzino), Claudio Rapezzi (Professore del Dipartimento di Scienze Mediche all’Universita degli Studi
di Ferrara), Annalisa Scopinaro (Presidente UNIAMO F.I.M.R. - Federazione delle Associazioni di
Pazienti Affetti da Malattie Rare), Domenica Taruscio (Direttore del Centro Nazionale delle Malattie
Rare all’lstituto Superiore di Sanita) e Andrea Vaccari (Presidente di fAMY, I'associazione che

rappresenta le persone con amiloidosi).
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