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Noi, due

ati

diAlex Saragosa
fotodi Aldo Soligno/Echo

i chiamanomalattie rave, perché

colpiscono meno di una persona

ogni duemnila. Percid sono poco

studiate e poco curate, Anche se
nel mondo, complessivamente, riguardano
760 milioni di malati. Ogei, 28 febbraio, & la
settima Giornata dedicata al tema e le asso-
ciazioni di settanta Paesi, Italia inclusa, si
faranno sentire, chiedendo pil ricerca e as-
sistenza, attraverso miglinia di eventi e ma-
nifestazioni (wiwreunicmo.ey). «ksistono
almene settemila patologie di questo tipo»
spiega il genetista Bruno Dallapiceola, diret-
tove scientifico dellospedale pediatrico
Bambin Gesu di Roma, «cosi, solo in Italia,

_ colpiscono complessiviunente due milionidi -

persone, ¢ in Furopa 30 milioni». Molti di
questi malati scoprono sulla propria pelie la
difficalth di avere una diagnosi esatta, il di-
sinteresse dell'industria farmaceutica nel
Fare ricerca ed elaborare torapie destinate a
gruppi limitati, la difficoltd di trovare infor-
muzioni. «Per questos spiepa Renza Barbon

LA CIFRA QUI SOTTO VI STUPISCE? LE PATOLOGIE CHE COLPISCCNO MENO
DI UNA PERSONA SU DUEMILA SONO UNAMAREA. MA OGNUNA REGISTRA POCHI
CASI E LA RICERCA LANGUE. CGGI SCENDONO N CAMPO LE » =

S ISR IS P EY R

ioni

Galluppi, presidente di Uniamo-Fimn, la
federazione che riunisce oltre coento asso-
ciazioni italiane di malattie rare «per noi
unired in associazioni ¢ fondamentale. Ser-
ve per conftontarei con chi ha i nostr stes-
si problemi o per conoscere terapie e spe-
cialisti, ma soprattutto & utile per raggiun-
gere una massa critica capace di fare pres-
sione e eollaborare con ricereatori, case
farmaceutiche e istituzioni».

Si potrebhe pensave perd che solo grandi
associazioni come Telethon possano oltene-
re risultati in questo senso, tacendo aflluire
grandi capitali verso la ricerca. In realta,
invece, anche gruppi minuscoli sono riuseiti
a smuovere le acque. «Quando aveva un an-
no, caplimmo che mia figlia Giovannella, oggi
diciassettenne, non riuseiva a canmminare»
raceoniaLuisa Porzio: «inizio un ealvario di -
visite, esami e lerapie che, per tredici anni,
non portd a nulla: nesstno riuseiva a capire
Cosa avesse Né tantomeno a trovare una cu-
raper laswa estrema debolezza, A cambiare
tutte & stato un visggio a Lourdes, nel 2008,
No, nessun miracolo, ma I abbiamo incon-
trato una famiglia toseana con due bambini
malali con sintomi simili a guelli di Giovan-
nella. Su loro suggerimento siamo andati a
Milano, dal professor Nereo Bresolin, che
finalmente ha individuato che cosa avesse
mia figlia: un difetto del gene Min2, che alte-
ra una proteina, la mitotusina2, indispensa-
bile per dare energia ai nervi motori. Nella
forma di Giovannella questa malattia colpi-
see solo 600 persone in tutta Italia e, proprie
a causa di questa rarild, nessuno aveva stit-
diate a fondo [a patologia né elaborato tera-
pie, Cosi abbimmno fondato wassociazione
(wwiw progettomitofusinal.eom) ¢, con .k
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ROBERTA
4 anni

E affetta da atrofia
‘muscolare spinate (Sma),
una malattia delle cellute
nervose del midollo spinale
che trasmettono g impulsi
motori, Roberta segue

da quasi un anno uncorse
didanza classica. Anche
grazie al padre, Fablo Garrasi,
che ha studiato per lel

un tutore plii leggero

che la sostiene
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altre trenta famiglie, abbiamo raccolto fondi
perché I'Universita di Milano e ['Istituto Di-
no Ferrari si oceupassero dells malattia. |
risullati stanno arrivande: Bresolin e colle-
ghi hanno ereato un modello animale della
malattia e stanno ora valutando possibili
terapie geniche o con cellule staminali. K una
strada cosi promettente che il 7 aprile si ter-
ri a Milano il primo congresso al mondo su
questa patologia, a cui interverranno i pit
importanti specialisti mondialis.

Talvolta non ¢’@ invece bisogno di partire
da zero e i fondi portano alla creazione di
nuove terapie da farmaci gia esistenti, Llas-
sociazione Distrofia muscolare di Duchenne-
Pavent Project Onlus, per esempio, finanzia
dal 2005 ricercatori dellTstituto Kugenio
Mecdlea, dell'Ospedale Saceo e dell' Universita
degli Studi di Milano perché trovino nuove
terapic in grado di rallentare la malattia, che
porta a uha progressiva paralisi dei muscol,
senzy i pesanti effetti collaterali dei farmined
cortisonici. L ricercator, diretti dal farmaco-
logo Emilio Clementi dell’Universita di Mila-
no, hanno individuato una combinazione i
due farmaci il in uso, l'ibuprofene e l'isosor-
bide dinitrato. L'ibuprofene combatte V'in-
fiammazione cronica dei muscoli tipica delle
distrofie, mentre l'isosorbide dinitrate, una
molecola usata nella cura di malattic cardia-
che, si é rivelato in grade di stimolave, attra-
verso la produzione di ossido nitrico, la vige-
nerazione delle fibre muscolard,
Il nuovo farmaco, chiamato lso-
fen, ¢ stato testato su modelii

animali, dove si é rivelato eflicn-  Laonlus

GIOVANNA
VIGNOLA

E affetta
daachondroplasia,
una forma di nanismo

che colpisce un nato
ogniventimila.
«Spesso siamo
oggetto discherno,
ma io combatto

per far capire che
quel che ci manca
sono alcuni
centimetri,
nientaltro. Paclo
Sorientino miha
visto in unaudizione
emihadateil ruolo
di Dadina nel suo film
La grande bellezzan

rave sia impiegare preziose risorse solo per
pache persone: gli studi possono portare a
terapie utilizzabili anche in patologie pil co-
munix». Il team di Luigi Naldini, dell'lstituto
San Raffacle Telethon per la terapia genica &
per esempio riuscito a curare sei bambini
sofferenti di due devastanti malattie geneti-
chie rare, la leucodistrofin meta-
cromatica - che porta ceeita,
impossibilita di camminare, pro-
blemi meniali e ha esito fatale —e

ce nel rallentare il progresso
della distrofin e pilitollerabile del
cortisone, e poi su volontari sani.
Nei prossimi 24 mesi ei sard la
sperimentazione soll'uomo, in
stto centri clinici italiani, su 188

ParentProject  Ia sindrome di Wiskott-Aldrich

hafinanziato
[aricerca
suunfarmaco
cheoraviene
sperimentato

- caratterizzata da deficit immu-
nitario - inserendo nelle loro
cellule i geni corretti, grazie a
una variante modificata, e resa
innocuy, del virus dell'Aids. I

xazienti che non eamminano. Se
‘esito sard positivo, la terapia verra messa a
lisposizione di tutti i pazienti,

«lZ molto raros dice Iilippo Buecella, pre-
sidente di Parent Projecet, «che un‘associazio-
1e di pazienti diventilo sponsor di uno studio
dinico e che quindi possa decidere, nell'inte-
esse del pazienti e non del mereato, il clesti-
10 li uh huove approceio terapeuticos.

«Nomn si deve perd pensave» precisa Dal-
apiceota «che fare ricerca suile patologic

questa tecnica aprird la strada

anche alla cura di malattie molto pitcomuni.
«Allri beneficl per i malati di patologie
rare» continua Dallapiccola «stanno arri-
vandodalla chirurgia, che pud intervenire su
molte malformazioni, o dainterventi comeil
trapianto di midollo, grazie al quale si guari-
scono anche 80 per cento delte leucemie
infantili e molti casi di talassemia. Senza
contare che le moderne terapie riabilitative
hanno modificato la storia di molte persone
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con disabilita intellettiva e motoriax,
Proprio la riahilitazione & spesso il «ber-
saglio» dall'associazionismo. «Mio figlio Da-
vide soffre di sindrome di Williams, una nta-
Jattia genetica che colpiscenm bambinasu 20
mila e porta, fra laltro, a vitardo psicomoto-
rios racconta Annalisa Scopinaro. «Fino a
gualche decennio fa it suo destino sarehbe
stato quello di rimanere confinate in casa 0
in un istituto. Davide invece va a scuola, gira
in hicicletts, gioca a pallone, come gli altyi
quindicenni, A cambiare tutto sono state le
famiglie raccolte nellAisw, I'associazione per
questa malattia. Aisw non solo ha spinto
per la ereazione di centri di eccellenza neglh
aspedali di vavie vegiond in cui i nostri bam-
hini hanno trovate chi poteva seguirli al wme-
glio, ma ha anche faito s che laloro riabilita-
ziohe psicomotoria fosse affidata a un eentro
gpecializzato nella sindrome di Williams,
guello di Elena Benvenuti, e ai professionisti
da lei formati, che hanne cosl potulo speri-
menlare sui nostri figli procedure ad hoe,
acewrnulando un'esperienza che sarebbe sta-
ta altrimenti dispersa. 8}, in un certo sengo
ahbiamo usato 1 nostri figli come “cavie”,
perché chi soffre di sindrome di Williams sia
curato sempre meglio. 18 i risultati sono gid

arrivati: quelli che oggl vanng alle elementa-
vi, per esemplo, riescono aseriverein corsive,
mentyre Davide usa solo lo stampatello. Sem-
bra una piceoly cosa, ma per noi & enorme.
La particolare condizione dei «malati
raris di ovigine anche a un fenomeno par-
ticolave, quello delle cure ideate dalle fami-
glie. 11 caso pitt noto @ quello dell'Olio di
Lorenzo, un mix di acidi grassi inventato
negli anni 80 dalla famiglia Odone per cu-
vare il figlie affetto da adrenoleucodistro-
fia, una patologia in cui Fimpossibilita di
digerire gli acidi grassi a eatena lunga por-
tn alla distruzione del rivestimento dei
collegamenti fra nenroni. Allorala malattia -
concedeva solo pochi anni di vita, ma gli
Odone, improvvisandosi biochimici, arri-
varone a creare un olio composto solo di
acidi grassi a catena corla, in grado di alle-
viare i sintomi del figlio e far s1 che soprav-
vivesse molto al di la delle previsioni dei
medict. Versioni moderne dell'elio di Lo-
renzo sono ancora usate come mezzo di
prevenzione det danni della matatiia,
Qualcosa del genere ha Fatto oggi Fabio
Gorrasi, paph di Roberta, una bambina pu-
gliese di 4 anni, sofferente di Sma, Patrofia
muscolare spinale, che lascia chi ne soffe

,'j Y

VALERIA 27 anni
A9annile & stata diagnosticata la Cidp:
Polineuropatia cronica infiammatoria
demielinizzante, una patologia
degenerativa che riduce fa capacita motoria,
e che i farmaci possano stabilizzare

DAVIDE 15 anni

Lasindrome di Williams colpisce unnato

su 20 mila. Grazie allassociazione dei genitori
Aisw negliospedali sano sorti centri
dieccellenza per lariabilitazione, Davide oggi
vaascucla e giota a pallone come i coetanei

con la [orza muscolare di un latlante.

«La protesi standard per aiatarla astare
seduta era rigida e scomoda» spiega Fabio.
«Con l'aiuto di Roberta ho pensato a come
mudificarta, rendendola piii comoda. il vi-
sulkato @ stato cosi buono che Puliteenico di
Bari e Istituto SantAma di Pisa hanno as-
segnato due borse di studio affinché degli
ingegneri perfezionino la nostra soluziones.

«Le cose andrebhero perd meglio se le
regioni italiane si decidessero, come richie-
sto dall’Furopa, a identificare 1 propri centri
di eecellenza perla cura di queste patologie»
conctude Dallapiceola. «Oggi | malati si tro-
vano di fronte a una Babele di indirizzi, men-
tre i centri di vera eccellenza sono cirea
duecento. Non indicarli chiaramente ¢l espo-
ne al rischio di essere esclusi datle future
reti europee e di finire cosi per esportare
inutilmente malali e risorse, invece di acco-
gliert nelle nostre strutturen.,

RAlex Saragosa
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