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Malattie rare, un data-base internazionale

DA ROMA ALESSIA GUERRIERI

pesso sconosciute, so-
no oltre ottomila e col-
iscono per lo pil i
bambini. Per non lasciare
orfani di assistenza i malati
rari ¢ nato dieci anni fa
Orphanet, il pil1 grande da-
tabase almondo, che oggi ha
creato in 900 pagine un ve-
ro e proprio atlante sinteti-
co delle patologie non co-
muni. Uno strumento per
abbattere le barriere cogni-
tive e orientare sia le fami-
glie dei malati che gli opera-
tori sanitari, ma soprattutto
per fare rete, imparando a
conoscere i sintomi delle
malattie, i centri specializ-
zati nella cura, le ricerche di
ultima generazione o sem-
plicemente un’associazione
di pazienti con la stessa sin-
drome. Con un valore ag-
giunto: alle potenzialita di
internet si affianca un team
di 12mila professionisti che
filtrano le informazioni per
ridurre al minimo la dia-
gnosi fai da te.
Colpiscono una persona o-
gni duemila, compromet-
tendo la qualita della vita e
modificando radicalmente
anche quella dei propri cari.
Le malattie rare perd ora
hanno un mosaico di soste-
gno online, natoin Italianel
2001 all'ospedale Bambin
Gesl1 di Roma; € in cinque
lingue con un dizionario di
7.522 malattie codificate,
duemila test su di esse e 500
farmaci orfani (i medicinali
per la cura di malattie rare
che & poco conveniente pro-
durre). Conquesto puzzle si
informa e siassistenella cu-
raconilsupporto di 260 cen-
tri di diagnosi e 340 labora-
tori diricerca (con il doppio
di progetti in itinere).
Ma ai consigli e alle consu-
lenze si uniscono le espe-
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rienze di 243 associazioni di
malati che aiutano a sentir-
si meno soli nella "specia-
lita" della patologia. Per il
Belpaese poi, il secondo po-
stosul podio globale per ma-
teriali inseriti nella banca
datiel'indice dispecializza-
zione pil1 elevato in assolu-
to con oltre il 10% di ricer-
che sperimentate sulle sin-
dromi sconosciute. Ma ¢ un
mondo tutt’altro che oscu-
ro: al sito, ogni giorno, si col-
legano oltre 22mila persone
in 163 Paesi.

Per dare I'assistenza miglio-
re ai malati rari, sottolinea il
ministro della Salute Fer-
ruccio Fazio, «va data cono-
scenza del problema eil da-
tabase & un modo di gover-
narel’'informazione. In que-
sto campoil problema ¢ cer-
tamente laricerca, mafa an-
che molto l'organizzazione
delle reti». E sul futuro del
settore aggiunge: «Appena
sbloccheremo 1’aggiorna-
mento deilivelli essenziali di
assistenza cercheremodiin-
cludere anche oltre 100 ma-
lattie rare».

Lasocieta sta prendendo co-
scienza delle dimensioni del
problema, dice Bruno Dal-
lapiccoladirettore di Orpha-
net Italia, visto che «tutte la
nazioni europee saranno
anche chiamate, entro il
2013, a predisporre un piano
nazionale per le malattie ra-
re e a darsi un codice comu-
ne». Cuore operativo il centro
infantile capitolino, che a fi-
ne 2012 ospiterd anche il pilt
grande laboratorio pediatri-
co nazionale, un impegno
prioritario, aggiunge il presi-
dente del nosocomio Bam-
bino Gesli Giuseppe Profiti,
«dato che le malattie rare in-
teressano nel 70% dei casi
pazienti in eta infantile».

Galassia da 2 milioni di casi

| malati rari sono oltre 2 milioni in
Italia, 8% della popolazione
europea e circa 36 milioni di
persone in tutto il mondo; dal 2000
sono raddoppiati | farmaci testati
per la cura di patologie insolite
passando da 208 a 425 1l 90% de|
carico nella cura resta in mano alla
famiglia che nel 50% de| casi deve
migrare in unaltra Regione per
avere un centro specializzato, il
13% del pazienti non ha un luogo di
clira preciso, o perche non esiste o

erche non lo ha ancora trovato.
noltre, il 32% dei padri e il 46%
delle madri di un malato sono
costretti a cambiare o lasciare |l
lavoro. Grazie al passi avanti nella
ricerca, i tempi di attesa per la
diagnosi sono scesi da 10 anni nel
l9§5 a b mesi oggl (A.G.)

B Bance farmaceutico
adesso sbarca i Eurol




