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MALATTIE RARE FINO AL 2007 LA TETRABENAZINA SI POTEVA COMPRARE SOLO ALLESTERO. A CARO PREZZO

Malattia di Huntington: quel farmaco
«introvabile» che oggi e disponibile

Una storia a lieto fine grazie alla collaborazione fra malati, medici e Chiesi

Monica Tiezzi

11Sono i piu sfortunati fra gli
sfortunati: perche chi soffre di
malattie rare - rispetto a pato-
logie molto diffuse, conosciute e
studiate - deve fare i conti con
unaricerca spesso povera di fon-
di, con medici non sempre in-
formati, con la difficolta di re-
perire farmaci. Anche per ricor-
dare la condizione di questi pa-
zienti, dal 2008 il 28 febbraio &
diventato la Giornata europea
delle malattie rare.

E'’il caso dei circa quattromila
italiani che soffrono della malat-
tia di Huntington, patologia neu-
rodegenerativa ereditaria, di ori-
gine genetica, che colpisce 3-5
persone ogni 100 mila abitanti.
Una malattia che inizia con lievi
segni clinici (cambiamento di
personalita e riduzione delle per-
formances cognitive e motorie) ed
evolve con disturbi nella marcia,
dell’equilibrio e cognitivi sempre
piu invalidanti, con I'insorgenza
di movimentiinvolontari (soprat-
tutto movimenti coreici, da «co-
rea», in greco «danza»), con la
progressivaincapacita dilavorare
eil bisogno di assistenza.

«La terapia della Malattia di
Huntington é sintomatica. Perla
discinesia, ossia i movimenti vo-
lontari esagerati, e la psicosi ab-
biamo a disposizione depletori
di dopamina e neurolettici tipici
e atipici», spiega Anna Rita Ben-
tivoglio dell’Istituto di neurolo-
gia dell’'Universita cattolica del
Sacro Cuore di Roma, respon-
sabile dell’Ambulatorio per i di-
sturbi del movimento del Poli-
clinico Gemelli di Roma, attivo
davent’anni e che ha attualmen-
te in cura circa 200 pazienti con
Malattia di Huntington.

«Lunico depletore monoami-
nergico in uso € la tetrabenazina,
sostanza che indebolisce la tra-

RICORRENZA

Malattie rare:
0ggi la giornata
europea

== Chiesi ricorda la Giornata eu-
ropea delle malattie rare, che
cade o0ggi, con una campagna di
sensibilizzazione con manifesti e
con depliant che dal 14 febbraio
sono disponibili in farmacie, pa-
rafarmacie, studi medici e po-
liambulatori. Le malattie rare
come la talassemia, la malattia
di Huntington, la fibrosi cistica e
la sindrome da distress respi-
ratorio neonatale sono la sfida
che Chiesi Farmaceutici ha de-
ciso di accettare mettendo a
punto e producendo farmaci
contro queste patologie. L'inizia-
tiva da Chiesi Farmaceutici ha il
patrocinio dell’Agenzia alla Sa-
nita del Comune.

smissione della dopamina, un
neurotrasmettitore cerebrale, e si
e dimostrata in grado di ridurre i
movimenti involontari con meno
effetti collaterali rispetto ad altri
farmaci», continua Bentivoglio.

Insomma, un farmaco crucia-
le soprattutto nei periodi della
malattia nei quali i movimenti
involontari diventano molto
gravi e invalidanti.

Eppure, fino al 2007, 1a tetra-
benazina non era commercializ-
zata in Italia. I pazienti e i loro
familiari erano costretti a cercar-
la in Vaticano, a San Marino, in
Svizzera. E a caro prezzo: una
confezione da 112 compresse
(che copre approssimativamen-
te un mese e mezzo di cura) costa,
214 euro. Una situazione inso-
stenibile che I’Associazione ita-
liana Corea di Huntington (che
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raccoglie volontari e familiari dei
malati) ha cercato di risolvere
conl’aiutodi mediciericercatori.
Trovando un «prezioso alleato»,
cosi lo definisce Anna Rita Ben-
tivoglio, nell’azienda Chiesi.
«Credo che per tutte le per-
sone della Chiesi la scoperta di
una umanita sofferente abbia
fatto vibrare corde di empatia e
di solidarieta e abbia portato
molti frutti», dice la dottoressa.
Pur trattandosi di un farmaco
destinato, in Italia, a non piu di
1.000-1.200 pazienti, per di piu
giabrevettato, e che Chiesiavreb-
be dovuto distribuire in licenza,
l’'azienda farmaceutica di Parma
ha deciso di fare un’operazione
che, come spiegano alla «busi-
ness unit specialty care» del
gruppo, non ha portato vantaggi
economici all’azienda, ma ha
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enormemente aiutato i pazienti.
Oggi infatti il farmaco é dispo-
nibile in fascia A, anche se puo
essere prescritto solo da alcuni
specialisti come neurologi, neu-
ropsichiatri, psichiatri e geriatri.
Non solo. «Attraverso la pre-
parazione e motivazione dei suoi
consulenti scientifici, Chiesi ha
contribuito a informare i neuro-
logi e hasupportatoil nostro sfor-
zo di stilare un documento con-
diviso sulla buona pratica clinica
della malattia di Huntington, so-
stenendo l'associazione dei pa-
zienti nella ricerca e divulgazio-
ne», spiega Anna Rita Bentivo-
glio. «Un buon esempio - conclu-
de Bentivoglio - di come medici,
aziende e associazioni di pazienti
possono collaborare e trarre re-
ciproco vantaggio sviluppando
energie, idee ed iniziative». ¢

Corea di Huntington

In Italia colpite
quattromila
persone

== La Malattia di Huntington
(detta anche Corea di Huntin-
gton) é una malattia ereditaria
del sistema nervoso (causata
dalla mutazione di un gene
identificata nel 1993) e prendeiil
nome dal medico americano
George Huntington che per pri-
mo la descrisse nel 1872.

Colpisce in Italia circa 4000
persone (10-12 mila gli individui,
figli di persone affette, a ri-
schio) e circa 30 mila in Nord
America. Insorge solitamente
trai 35 e i 45 anni, puo colpire
soggetti di tutte le etnie, ma e
pit comune tra i discendenti de-
gli europei.

Ogni figlio di un genitore por-
tatore del gene della malattia
ha il 50% di probabilita di ere-
ditare il gene mutato.

Per aiutare la ricerca sulla
malattia @ nato EURO-HD, un
network che riunisce centri di
diversi Paesi europei coinvolti
nella cura del disturbo. Uno dei
centri italiani é Pistituto di Neu-
rologia dell’'universita Cattolica
del Sacro cuore - policlinico Ge-
melli, dove & impegnata Anna
Rita Bentivoglio, che lavora in
tandem con il centro del Cnr (in
Italia ce ne sono, attualmente,
altri nove). «Abbiamo un regi-
stro europeo di pazienti che at-
tualmente conta circa settemila
soggetti - spiega Bentivoglio -
Questo permette di disegnare
studi multicentrici dai quali spe-
riamo di ottenere risposte piu
risolutive».e m. t.

VOLONTARIATO ASSEMBLEA ANNUALE

Avis Pablo:
2010, un anno
da incorniciare

Avis Pablo Il tavolo dei relatori all’lassemblea annuale.

E stata inaugurata

la nuova sede ed &
proseguito 'aumento
di donazioni e donatori

11l 2010 € stato un anno im-
portante per1’Avis di base Pablo,
un anno denso di iniziative e du-
rante il quale donatori e dona-
zioni di sangue hanno continua-
to ad aumentare, confermando
un trend positivo che prosegue
ininterrottamente dal 1996. Ma
soprattutto éstatol’annoin cuiil
gruppo di volontari - uno dei pit
attivi e numerosi in citta - ha
finalmente potuto coronare il
sogno di aprire la propria nuova
sede, inaugurata il 12 settembre
scorso in via Gramsci 31.

Sono stati questiipassaggisa-
lienti dell’intervento del presi-
dente dell’Avis Pablo Rino Ama-
dasiall’assemblea annuale che si
¢ tenuta nei giorni scorsi al cen-
tro «I1 Tulipano» di via Marche-
si, alla presenza del presidente
dell’Avis comunale Doriano
Campanini e-inrappresentanza
del Comune - dell’assessore alle
Politiche abitative Giuseppe Pel-
lacini.

«Con il vostro contributo - ha
detto Amadasi rivolto ai volon-
tari -, con il contributo del Co-
mune e di Parma e della diri-
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genza dell’Avis, siamo riusciti ad
avere una sede degna del nome
che portiamo, degna di essere in
mezzo al quartiere e alla gente.
Siamo riusciti ad avere 'oppor-
tunita di incrementare gli aspi-
ranti donatori, avere quindi piu
donazioni per aiutare chi ne ha
bisogno e portare una ventata di
aria nuova che ha percorso tutto
il quartiere».

Certo, ha aggiunto, tagliare
questo traguardo € stato tutt’al-
trochefacile: per cinque anni, ha
ricordato il presidente, «ho con-
tinuato a bussare a tante porte,
che si aprivano e si richiudeva-
no: eravamo veramente stan-
chi». Finché non c’¢ stato I'in-
contro con I'assessore Pellacini e
conilgeometra del Comune Giu-
seppe Dall’Asta, «chehanno pre-
so a cuore fin da subito la si-
tuazione dell’Avis Pablo». Un
impegno che & stato mantenuto
e che ha portato I'anno scorso
all'inaugurazione della nuova
sede.

Molto positivi ancheirisultati
ottenuti sul fronte delle dona-
zioni e dei donatori. Lincremen-
to di sacche di sangue é stato di
oltre '8%: da 617 sono passate a
670.Inuovidonatorientratiafar
parte del gruppo nel corso del
2010 sono stati 89, portando il
totale dei volontari a quota 550
unita. ¢

DISABILI ALLO STUDIO UN CONVEGNO SULLAUTISMO

Comune AII’inconfro ance Giuseppi
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na Ciotti dell’Ausl (a destra).

Berniniincontra
in Comune i genitori
del malati autistici

11 Stabilireunrapporto fraleisti-
tuzioni e il mondo del volonta-
riato per aiutare i disabili. Que-
stoiltemaal centro dell’incontro
fra 1’assessore Giovanni Paolo
Bernini, Agenzia Disabili, e al-
cuni rappresentanti dell’Asso-
ciazione nazionale genitori sog-
getti autistici di Parma (Angsa)
avvenuto nei giorniscorsiin Mu-
nicipio, al quale ha preso parte
anche Giuseppina Ciotti, diret-
tore del distretto sanitario di
Parma dell’Ausl.
«L’Amministrazione € sem-
pre stata molto attenta alle po-
litiche a favore dei disabili, alla
tutela delle fasce deboli e all’ab-
battimento delle barriere archi-
tettoniche, come dimostrano i
numerosi riconoscimenti otte-
nuti ultimamente a livello na-
zionale ed internazionale», dice
Bernini. «Con questo incontro —

prosegue — voglio testimoniare
la disponibilitd del’Ammini-
strazione ad ascoltare le vostre
richieste e, nel caso in cui fosse
possibile, a sostenervi anche at-
traverso lo stanziamento di ri-
sorse».

Presentealivellonazionaleda
27 anni, ’Angsa di Parma sta in-
vece muovendo ora i suoi primi
passi e, come afferma la presi-
dente Angela Volta, «uno degli
obiettivi principali dell’associa-
zione € favorire uno scambio di
idee, magari attraverso la pro-
mozione di un convegno sull’au-
tismo».

«L’Angsa, insieme all’associa-
zione La Rondine di Mezzani e
agli Amici di Piazzale Pablo, &
riuscita a donare materiale al
Centro per ’Autismo di via Spe-
zia», conclude Viviana Maghei,
tesoriere dell’associazione. ¢

SIMPOSIO

INCONTRO ALLA CITTA’ DI PARMA

Disturbi respiratori

nel sonno:

rischi e prevenzione

Il AllasalaconvegnidellaCasadi
cura Citta di Parma ha avuto ini-
zio il Progetto Otorinolaringoia-
tria del Programma Ecm 2011.

Il primo incontro riguardava
un tema di grande interesse, ov-
vero i disturbi respiratori nel
sonno. Relatori del simposio
erano Liborio Parrino, del Cen-
tro di Medicina del Sonno
dell’'Unita Complessa di Neuro-
logiadell’'Universita di Parma e
Luca Banchini e Valerio Vighi,
specialisti in otorinolaringoia-
tria della Casa di Cura Citta di
Parma.

I relatori hanno sottolineato
come negli ultimi cinquant’anni
la medicina si sia sempre pil in-
teressata dei disturbi respiratori
nel sonno; patologia prima piut-
tosto misconosciuta, seppur fre-
quente, caratterizzata dalla pre-
senza di un sintomo estrema-
mente diffuso e poco conside-
rato dal punto di vista medico: il
russamento.

Le apnee e i grandi russatori
Nomi quali sindrome delle
apnee ostruttive nel sonno, ma-
lattia dei grandi russatori, ron-
copatia cronica, stanno ad indi-
care quadri patologici caratte-
rizzati si dal russamento, ma
principalmente dalla presenza
di pause respiratorie durante il
sonno (apnee), che sono la causa
principale di una lunga serie di
alterazioni che coinvolgono i si-
stemi cardio-circolatorio, bron-

co-polmonare, neurologico, en-
docrino.

Nel corso del simposio, i re-
latori hanno fornito ai numerosi
medici presenti informazioni di
interesse epidemiologico, etio-
patogenetico, clinico, diagnosti-
co-strumentale, nonché tera-
peutico in un’ottica interdisci-
plinare, per consentire di rico-
noscere, diagnosticare e trattare
correttamente una patologia pit
diffusa di quantonon sicredaed
estremamente importante per i
riflessi negativi che puo avere su
vari sistemi, ma ancora oggi ba-
nalizzata perché associata quasi
sempre al solo sintomo russa-
mento.

A testimonianza della diffu-
sione di queste patologie, basti
dire, per esempio, che la preva-
lenza dellasindrome delle apnee
ostruttive € del quattro per cento
negli uomini e del due per cento
nelle donne in eta lavorativa.

La sonnolenza diurna
L’'importanza clinica della
malattia & legata soprattutto al
rischio di incidenti automobili-
stici e sul lavoro causati dalla
sonnolenza diurna, ed al cospi-
cuo aumento del rischio per
ipertensione ed eventi cardiova-
scolari acuti. Di fronte ad un rus-
samento importante e frequente
¢ quindi consigliabile rivolgersi
al proprio medico curante per
valutare I'opportunita di appro-
fondimenti specialistici. ¢



