|l Gaslini ospedale pilota a livello nazionale

«[ottaallemalattierare
i etapediatrica
approccio a 360 gradi»
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omelaLanterna. Con
la sua luce, guida sia
legrandinavicheina-
tanti pit piccoli. Cosi
il Gaslini segue siale grandi pa-
tologie infantili cosi come le
malattie rare. E offre speranza
grazie allasuaricerca e all’assi-
stenzamirata che offre ai mala-
tiealle famiglie. Il tutto, molti-
plicato per le 7-8 mila patolo-
gierareogginote.

«Sette pazienti su dieci sono
in eta pediatrica — spiega il di-
rettore scientifico del Gaslini
Angelo Ravelli, in occasione

del convegno “Aggiornamen-
to su malattie rare complesse”
tenutosia Genova - Nella popo-
lazione infantile, le malattie ra-
re che simanifestano conmag-
giore frequenza sono le malfor-
mazioni congenite (45%), le
malattie delle ghiandole endo-
crine, della nutrizione o del
metabolismo e idisturbiimmu-
nitari (20%). Si stima che il
30% dei bambini con una ma-
lattia rara muoia entro il quin-
toannodivitae chele malattie
rare siano responsabili del
35% delle morti entro il primo
anno di vita. Circa '80% delle
malattie rare ha origine geneti-
ca, per il restante 20% si tratta
dimalattie multifattoriali».

In un panorama cosi com-

plessoin molti casinon c’¢ una
cura efficace e definitiva. Oc-
corre pero che il malato otten-
ga una diagnosi appropriata e
rapida, riceva le cure migliori,
venga sostenuto, assieme alla
famiglia. «Al Gaslini concen-
triamo l'attenzione su molte
malattie rare, come la fibrosi
cistica quelle autoinfiammato-
rie/reumatologiche, le neuro-
cristopatie (malattia di Hirsch-
sprung e ipoventilazione cen-
trale congenita), le malattie
ematologiche e immunologi-
che, quelle neurologiche e neu-
romuscolari-riprende Ravelli
- Sipuntaamigliorarel'approc-
cio alla diagnosi di alcune ma-
lattie, a trovare una cura far-
macologica per altre, ad acqui-
sire conoscenze biologiche di
base». Al convegno genovese
si & capito una volta di pitt co-
me studiare queste malattie
sia fondamentale, per dare ri-
sposte. «L’ipofosfatasia € una
malattia genetica congenita
causata dalla perdita di funzio-
nedel gene perlafosfatasialca-
lina, essenziale per la minera-
lizzazione ossea e altre funzio-
ni—fasapere Ravelli- I sintomi
principali sono legati a ipomi-

neralizzazione ossea con ri-
schiodi fratture, ritardo moto-
rioedolore. Il trattamento con
asfotase alfa ha dimostrato di
migliorare significativamente
la prognosi. Allo stato attuale
viene, tuttavia, offerto soltan-
to per la terapia di forme seve-
re o associate a una limitazio-
ne funzionale importante».

Se la scienza va avanti, co-
munque, ¢ sul fronte organiz-
zativo e sociale che si combat-
te l'altra parte della sfida alle
malattie rare. Occorre arriva-
re presto, migliorando la dia-
gnostica, per poi proporre I'as-
sistenzaelacuradeibambinie
degli adolescenti con malattie
rare in tutti gli ambiti speciali-
stici della pediatria. «Occorre
creare gruppi multidisciplina-
ri e multispecialistici: molte
malattie rare colpiscono nu-
merosi organi e apparati. Per
coordinare questa attivita e
stata recentemente istituita al
Gaslini la struttura di genomi-
caegeneticaclinica, coordina-
ta da Francesca Faravelli, atti-
vamente impegnata nell’appli-
cazione del Piano Nazionale
malattierare 2023-2026».—
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