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Dicembre 2011 

 

 
   

  EDITORIALE 
   

 
Cari lettori, 

Segnate queste date: 23-24 e 25 maggio 2012! E prima di Natale non dimenticate 

di registrarvi alla Conferenza Europea sulle Malattie Rare e i Prodotti Orfani 

(European Conference on Rare Diseases and Orphan Products - ECRD Bruxelles 

2012) sul sito www.rare-diseases.eu! Il programma preliminare e tutti i dettagli della 

conferenza sono già disponibili. 

 

La ECRD 2012 di Bruxelles è la piattaforma unica per tutte le malattie rare e tutti i 

Paesi europei, che riunisce tutte le parti interessate (accademici, professionisti del 

settore sanitario, industria, investitori, autorità politiche, manager della sanità e 

rappresentanti dei malati) e che informa il pubblico sullo stato dell’arte delle 

malattie rare e sulle iniziative più innovative. Il forum è un insieme di 

aggiornamenti sulla politica e di dibattiti che servono a disegnare le politiche future 

e le discussioni sulle azioni e le buone pratiche. La ECRD 2012 è concepita in 

sinergia con le conferenze nazionali e regionali,  valorizzando gli sforzi di tutte le 

parti interessate, con la prospettiva di una collaborazione internazionale. Tutte le 

presentazioni sono preparate specificatamente per la ECRD 2012. 

 

http://www.rare-diseases.eu/
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Il programma della conferenza si organizza intorno a sette temi che riguardano 

azioni concrete per i piani nazionali, linee guida e buone pratiche per i centri di 

eccellenza e strategie per i Network europei di riferimento. Saranno affrontati i temi 

sulle nuove politiche e le infrastrutture per la ricerca transnazionale nell’ambito di 

una strategia  internazionale, le regolamentazioni attuali sui farmaci orfani, le 

questioni relative all’accesso ai prodotti orfani e gli approcci innovativi per 

affrontarle, nonché nuovi servizi di informazione e programmi di formazione, nuove 

sfide nell’empowerment dei malati e servizi sociali specializzati. È stato anche 

lanciato un bando, indirizzato tutte le parti interessate, per la presentazione di 

Poster e Abstract che trattano i temi sopraesposti. Tutte le informazioni a riguardo 

sono disponibili cliccando qui. 

 

L’ECRD 2012 è concepita come un’agora internazionale per le malattie rare con 

numerose opportunità di networking, di apprendimento, di coinvolgimento delle 

parti interessate, sessioni dedicate alla presentazione di poster, tutorial per 

l’industria e l’università, workshop di supporto alla sviluppo di competenze per i 

rappresentanti dei malati, incontri universitari satellite. I servizi di interpretariato 

saranno disponibili in inglese, francese, tedesco, spagnolo, olandese e russo per la 

sessione plenaria e per molte altre sessioni.  

 

La ECRD 2012 di Bruxelles è la 6° Conferenza Europea sulle malattie rare. È possibile 

trovare informazioni sulle conferenze precedenti cliccando qui. Il tema della 

conferenza copre sia la ricerca che la salute pubblica delle malattie rare nonché gli 

aspetti legati allo sviluppo dei farmaci orfani. Per la prima volta EURORDIS 

organizzerà la ECRD 2012 di Bruxelles in collaborazione con l’Associazione di 

Informazione sui Farmaci (DIA) Europa (che ha organizzato il forum internazionale 

non-profit professionale) e in partnership con il Comitato europeo di esperti sulle 

malattie rare (EUCERD), l’Agenzia europea del farmaco (EMA e COMP in 

particolare), ORPHANET, la Società europea di genetica umana (ESHG) con 

l’industria rappresentata dall’EBE/EFPIA-EuropaBio e l’Organizzazione 

nazionale Americana per le malattie rare (NORD).  

 

http://www.rare-diseases.eu/2012/Call-for-posters
http://www.rare-diseases.eu/2010/
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Questo nuovo formato è stato possibile grazie ad una nuova partnership tra 

EURORDIS e NORD (DIA) con lo scopo di sincronizzare gli sforzi di due continenti 

per riunire, formare, sostenere e condividere le esperienze. La conferenza europea 

si svolgerà a maggio, mentre la conferenza americana ad ottobre. Per maggiori 

informazioni sul primo evento organizzato da questa partnership potete consultare 

la Conferenza americana sulle malattie rare e i farmaci orfani 2011 di Washington, il 

comunicato stampa sui momenti salienti  e il mio blog. 

 

L’organizzazione della ECRD 2012 di Bruxelles è possibile grazie al sostegno 

economico della Commissione Europea e di AFM-Telethon, i costi della 

registrazione e il materiale della conferenza grazie a enti sanitari e provider di 

servizi.  

 

Infine, la ECRD si terrà proprio a Bruxelles nel 2012 poiché quest’anno verrà 

definito il budget per il 3° Programma Quadro della sanità 2014-2020 e per l’8° 

Programma Quadro europeo sulla ricerca 2014-2020, per questo la presenza della 

ECRD 2012 di Bruxelles assume un’importanza politica come anche la vostra 

presenza alla sessione  plenaria del 24 maggio 2012.  

 

I miei migliori auguri di buone feste con le vostre famiglie ed amici! 

 

Yann Le Cam 

Direttore Generale, EURORDIS 

 

 

http://www.diahome.org/DIAHome/Education/FindEducationalOffering.aspx?productID=26189&eventType=Meeting
http://www.rarediseases.org/patients-and-families/patient-meetings/dia-nord-oct-2011
http://www.rarediseaseblogs.net/
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  ARTICOLI 
   

 

Giornata delle Malattie Rare:  

Il countdown è già cominciato!  
 

Mancano solo tre mesi alla Giornata delle Malattie Rare. È il momento di prepararsi 

e di avviare il vostro piano di sensibilizzazione alle malattie rare. In questo articolo 

tutto ciò che c’è da sapere sulle iniziative di quest’anno… 

 

La Giornata delle Malattie Rare sarà particolarmente speciale quest’anno perché il 

2012 è un anno bisestile, dunque la giornata cadrà in un giorno davvero “raro”: il 

29 febbraio.  Nei giorni precedenti e successivi a tale data, la comunità 

internazionale delle malattie rare è invitata ad unire le proprie forze per attirare 

l’attenzione su queste malattie e sui milioni di persone che ne sono affette. 

 

Il tema: Solidarietà! 

Con la sua quinta edizione, la Giornata delle Malattie Rare cercherà di portare 

l’attenzione in particolare sull’importanza del concetto SOLIDARIETA’ nel 

campo delle malattie rare. La solidarietà è stata scelta come tema per la campagna 

del 2012 per concentrarsi sulla necessità di collaborazione e sostegno reciproco tra 

le malattie, i soggetti interessati e tutti i Paesi.  

 

 

Lo slogan della campagna del 2012 è “Rari ma forti insieme” 

 

 

Lo slogan ci aiuta a ricordare che l’azione comune è fondamentale nel campo 

delle malattie rare, perché i malati sono rari e le conoscenze scarse. Le malattie rare 

sono pochissime, ma insieme sono tante e le persone che ne sono colpite devono 

affrontare le stesse sfide, pertanto si sentiranno più forti se potranno unire le 

proprie forze. 

 



. 

EURORDIS is grateful for the financial support  

of the EURORDIS website and e-Newsletter to: 

 

5 

Il sito web: consultalo regolarmente! 

È stato lanciato il Sito web della Giornata delle Malattie Rare 2012 con un nuovo 

design in linea con il tema e l’identità visiva di quest’anno. Le mascotte della 

campagna di quest’anno sono tre fratelli della Lituania affetti da una condizione 

genetica rara conosciuta come MPS IV. 

 

Il sito web offre informazioni generali sulla campagna e il tema, dà idee su come 

partecipare, offre strumenti comuni per il download e consente ai malati di 

condividere la propria storia caricando sul sito foto e video. Il sito conterrà anche 

un calendario di eventi nazionali e locali che verrà diffuso a tutti i Paesi che si 

registreranno per la giornata (per consultare la lista dei partecipanti delle 

Federazioni Nazionali clicca qui). 

 

I materiali: pronti e facili da usare! 

Il logo, il manifesto, il banner e il pacchetto informativo sono disponibili nella 

sezione ‘Download’ del sito.  I materiali di comunicazione sono facilmente 

adattabili e dovrebbero essere diffusi il più possibile. Si può anche aggiungere il 

proprio logo e tradurre lo slogan se necessario. 

 

Amici della Giornata delle Malattie Rare: il tuo hub per registrarti! 

Il sito mostrerà le persone e gli organizzatori che si sono registrati come “Amico 

della Giornata delle Malattie Rare”. Questa pagina verrà aggiornata 

quotidianamente per indicare il numero crescente di persone e simpatizzanti 

dell’industria, enti pubblici, ricercatori e altro.   

 

Storie di malati: vita reale! 

Il sito offre a tutti la possibilità di caricare un video o una fotografia e di postare 

una breve testimonianza nella propria lingua. La Bacheca delle Foto della Giornata 

delle Malattie Rare e la raccolta di Video che sono pubblicati sul sito 

contribuiscono a sensibilizzare l’opinione pubblica e a costruire la comunità.   

 

Social media: unisciti al network! 

http://www.rarediseaseday.org/
http://www.rarediseaseday.org/national_alliance
http://www.rarediseaseday.org/article/download
http://www.rarediseaseday.org/friends_of_rare_disease_day/becomefriend
http://www.rarediseaseday.org/friends_of_rare_disease_day/becomefriend
http://www.rarediseaseday.org/yourstory
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La pagina Twitter della Giornata delle Malattie Rare, la galleria Flickr, il canale 

YouTube e il gruppo su Facebook, con oltre 18.000 iscritti, rappresentano degli 

ottimi canali per condividere informazioni, espandere la comunità delle malattie 

rare e creare movimento attorno a questa giornata! 

 

Ti consigliamo di utilizzare i social media della Giornata delle Malattie Rare e di 

consigliare i membri della tua associazione, gli amici e i contatti a fare lo stesso. Più 

persone si uniscono, più efficace sarà la divulgazione del messaggio della Giornata 

delle Malattie Rare e la sensibilizzazione al tema.  

 

Campagna video virale: il passa parola è sicuro! 

EURORDIS sta preparando un breve video promozionale per la Giornata delle 

Malattie Rare 2012.  Il video darà informazioni generali sulle malattie rare e 

cercherà di sensibilizzare l’opinione pubblica. Il fine non è di promuovere una 

malattia o un’organizzazione in particolare, ma piuttosto di promuovere la 

Giornata delle Malattie Rare, la data, il tema e il sito. L’intenzione è di diffonderlo 

quanto più possibile attraverso un approccio virale.  

 

Diffusione attraverso i media: tu sei la voce! 

Il sito della Giornata delle Malattie Rare farà una selezione di documenti, video e 

pubblicazioni disponibili che possono essere utilizzati per informare e coinvolgere i 

media. Una selezione di articoli  di stampa sarà pubblicata sulla homepage del sito 

per monitorare l’attenzione dei media.  

 

Restare in contatto 

Domande? Commenti? Inviaci un’email a rarediseaseday@eurordis.org 

Se vuoi ricevere aggiornamenti su questi argomenti e sulla campagna, puoi 

registrarti nella mailing list della Giornata delle Malattie Rare.  Visita il sito 

www.rarediseaseday.org! 

 

 

http://twitter.com/#!/rarediseaseday
http://www.flickr.com/photos/31585490@N05/
http://www.youtube.com/rarediseaseday
http://www.facebook.com/rarediseaseday
mailto:rarediseaseday@eurordis.org
http://www.rarediseaseday.org/
http://www.rarediseaseday.org/
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Raccogliere esperienze di vita quotidiana dai 

Centri di Eccellenza  

EURORDIS sta conducendo uno studio di settore per 

valutare i centri di eccellenza e formulare 

raccomandazioni  
 

I centri di eccellenza per le malattie rare sono relativamente nuovi e variano per 

dimensione e modello organizzativo.  EURORDIS e i suoi partner hanno messo a 

punto, tramite il progetto POLKA, un approccio originale per valutare questi centri 

dal punto di vista dei malati. Leggi l’articolo per saperne di più su questo studio 

che ha interessato oltre 200 pazienti e professionisti del settore sanitario di 25 

centri di eccellenza in Danimarca, Inghilterra e Francia e ha formulato 16 

raccomandazioni per migliorare la qualità dei servizi…  

 

“Trovo che le procedure attuali siano complesse, con lunghi tempi di attesa, 

hanno un costo elevato e non sono pratiche in quanto il reumatologo non ha 

confidenza con la malattia ed io ho bisogno di essere seguito da diversi specialisti 

(dermatologo, psicologo, ecc...) pertanto preferirei andare presso una struttura 

multidisciplinare”. 

 

Questa è un’affermazione di una persona affetta da malattia rara che ha 

partecipato allo studio di settore per valutare la soddisfazione dei pazienti e dei 

loro medici nei confronti dei servizi offerti dai centri di eccellenza. L’obiettivo 

principale di questo studio era quello di costituire un forum per i pazienti affinché 

questi potessero esprimere il proprio punto di vista e confrontarlo con quello dei 

professionisti del settore sanitario, al fine di valutare l’interazione tra pazienti e 

centri specializzati. 

 

Per raggiungere questo obiettivo, EURORDIS e i suoi partner hanno deciso di 

condurre un’indagine utilizzando una versione della tecnica nota come metodo 

Delphi. Il processo consisteva di tre prove: un questionario, incontri faccia a faccia e 

una convalida delle raccomandazioni tratte dai risultati del questionario e dagli 

incontri faccia a faccia.  
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In linea generale, è stata rilevata una convergenza di opinioni sul centro di 

eccellenza ideale che, secondo gli intervistati, deve essere in grado di offrire 

diagnosi, trattamento e cura, ma anche formazione e ricerca. L’importanza della 

cura multidisciplinare era ben chiara ai partecipanti all’indagine che hanno anche 

sottolineato l’importanza di un collegamento tra le cliniche per garantire 

continuità di cure e minimizzare i tempi di spostamento. L’aiuto nella navigazione 

attraverso i sistemi di assistenza sanitaria è ritenuto altrettanto importante, come il 

passaggio graduale dei pazienti e delle cartelle cliniche dalle cure pediatriche a 

quelle per adulti.  

 

Un altro dato fondamentale è che i pazienti desiderano essere coinvolti nella 

valutazione e gestione dei loro centri. “Il 43% dei pazienti non era a conoscenza 

dello studio sulla soddisfazione, mentre l’82% dei professionisti del settore 

sanitario ne conosceva l’esistenza. Il 71% dei pazienti e il 46% dei professionisti 

hanno dichiarato di non sapere se i pazienti sono rappresentati negli organi 

direttivi dei loro centri. Oltre tre quarti dei partecipanti hanno affermato che ci 

dovrebbero essere almeno una volta l’anno degli incontri tra pazienti e 

professionisti presso i centri” sottolinea François Houÿez, responsabile della 

politica sanitaria presso EURORDIS. “Tutto ciò denota una mancanza di 

comunicazione tra i pazienti e i loro centri e la necessità che questo tipo di studio 

diventi più sistematico. I centri di eccellenza hanno delle responsabilità al di là di 

fornire cure di alta qualità e devono rendere meglio noti tutti gli aspetti delle loro 

attività  (ricerca epidemiologica, ricerca clinica, formazione, ecc...)”. 

 

Un altro dato sorprendente è che, sebbene oltre la metà degli intervistati ha 

affermato che dovrebbero essere stabiliti degli accordi transnazionali per 

permettere ai pazienti europei di accedere ai centri di eccellenza in altri Paesi 

dell’Unione Europea ove necessario, il  60% dei professionisti ha riferito che i 

propri centri  raramente hanno incoraggiato i pazienti a cercare competenze in altri 

centri europei quando necessario. 
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Lo studio è stato svolto in Danimarca, Inghilterra e Francia, tre Paesi europei che 

hanno un’esperienza di lungo termine con i centri specializzati per le malattie 

rare.  In totale 155 pazienti e 52 professionisti del settore sanitario hanno aderito 

all’indagine. I partecipanti sono stati selezionati attraverso 8 centri (1 in 

Danimarca e 7 in Inghilterra).  I centri di eccellenza francesi non hanno potuto 

organizzare incontri faccia a faccia, tuttavia 58 pazienti francesi hanno compilato il 

questionario. 

 

“Questo progetto pilota mostra come sia possibile raccogliere feedback su 

esperienze di vita reale da parte dei centri di eccellenza per migliorare i servizi 

offerti” afferma il direttore generale di EURORDIS, Yann Le Cam. “Lo stesso 

questionario potrebbe essere utilizzato in tutta Europa e il progetto pilota potrebbe 

anche espandersi in futuro”. 

 

Le 16 raccomandazioni tratte da questo studio hanno alimentato le 

raccomandazioni  dell’EUCERD sui "Criteri di qualità dei centri di eccellenza in 

Europa" che erano state adottate ad ottobre.  I risultati continueranno ad essere 

divulgati attraverso la comunità europea delle malattie rare e verranno anche 

integrati nelle linee guida di EURORDIS sulle buone pratiche nel rapporto tra 

associazioni dei malati e centri di eccellenza.  

 

Il progetto Polka è stato finanziato dalla Direzione Generale della Salute della 

Commissione Europea, dal Programma di Salute Pubblica e anche da CSL Behring, 

Novartis e Sigma Tau. 

 

La relazione completa sui Centri di Eccellenza  

 

 

 

 

RareConnect: Comunità Online delle Malattie Rare 

www.rarediseasecommunities.org 

http://nestor.orpha.net/EUCERD/upload/file/EUCERDRecommendationCE.pdf
http://nestor.orpha.net/EUCERD/upload/file/EUCERDRecommendationCE.pdf
http://download.eurordis.org/documents/pdf/46.%20Good_Practices_Collaboration_POs_CoE.pdf
http://download.eurordis.org/documents/pdf/46.%20Good_Practices_Collaboration_POs_CoE.pdf
http://download.eurordis.org/documents/pdf/42.%20a_%20Full_Report_delphi_final.pdf
http://www.rarediseasecommunities.org/
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Isolamento e insufficienza di informazioni di qualità sono due tra i problemi più 

comuni che le persone affette da malattie rare e le loro famiglie si trovano ad 

affrontare. Grazie ad internet, in particolare a Google e ai social networks come 

Facebook, i malati sono stati in grado di abbattere queste barriere, ma le sfide 

rimangono ancora.   

 

Una semplice ricerca su Google è in grado di fornire un’impressionante quantità 

di informazioni che non sono sempre di altissima qualità, né sempre attuali, inoltre 

è probabile anche che la conversazione e lo scambio di esperienze si svolgano in 

una lingua che i malati potrebbero non capire. RareConnect, il progetto di 

Comunità delle Malattie Rare, è un social network gestito da pazienti che si 

propone di affrontare alcune di queste sfide, ponendo i malati e le loro associazioni 

al centro del processo.  

 

Il progetto è stato avviato nel 2010, EURORDIS e NORD hanno formato 

un’alleanza strategica transatlantica per le malattie rare al fine di riunire 

rappresentanti dei malati di Europa e Stati Uniti con l’obiettivo comune di 

promuovere le malattie rare come priorità di sanità pubblica internazionale. Le 

prime azioni di partnership hanno incluso RareConnect e incoraggiato la 

cooperazione tra le organizzazioni aderenti.   

 

RareConnect, il progetto di Comunità delle Malattie Rare, è cominciato con una 

comunità per un gruppo poco conosciuto di malattie chiamato CAPS. La 

piattaforma in 5 lingue attualmente copre 14 comunità specifiche di malattie rare 

e più recentemente, a novembre 2011, è stata anche inclusa la macroglobulinemia 

di Waldenstrom, una rara forma di cancro.  

 

RareConnect è un progetto gestito da malati. Le comunità sono create da 

associazioni di pazienti e gli utenti registrati sono consapevoli che i moderatori 

rappresentano persone con un’esperienza reale di vita con una malattia rara, 

sanno inoltre che la comunità online è sostenibile e non può essere cancellata a 

http://www.rarediseasecommunities.org/it
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seconda dei capricci del creatore. I dati sensibili dei pazienti sono custoditi e 

protetti da  EURORDIS e NORD e qualunque pubblicità è vietata. Le comunità sono 

basate su una Carta per le liste di discussione dei malati. 

 

103 associazioni di pazienti da oltre 22 Paesi si sono unite al dibattito globale e 

hanno garantito la trasmissione di informazioni di qualità ai pazienti attraverso la 

moderazione dei forum. Questi forum presentano una caratteristica estremamente 

interessante, ovvero un servizio di traduzione umana su richiesta, che permette ai 

visitatori del sito di richiedere una traduzione tra tutte le combinazioni linguistiche 

possibili quali francese, spagnolo, italiano, inglese e tedesco.  La traduzione viene 

completata in 3-5 ore in media e pubblicata automaticamente nel forum che invia 

un alert all’utente che ne ha fatto richiesta. “Il risultato di ciò è che stiamo 

finalmente cominciando ad assistere all’abbattimento delle barriere linguistiche”, 

afferma Denis Costello, responsabile della comunicazione su web presso 

EURORDIS, “Oggi un paziente francese è in grado di comunicare con un italiano, 

un tedesco o uno spagnolo e ciascuno nella rispettiva lingua”. 

 

Queste associazioni internazionali non solo creano e gestiscono la comunità per la 

propria malattia, ma nominano anche moderatori volontari come Ouarda Fareh 

dell’associazione italiana SIMBA per la malattia di Behcet.  

 

“Ho notato che anche i malati del Nord Africa scrivevano e richiedevano 

informazioni. Questo mi ha permesso di raggiungere e mettere in evidenza delle 

fonti attendibili di informazione per rispondere ad alcune domande, offrendo 

ulteriore sostegno da parte dell’associazione”, spiega Ouarda.  

 

Anche in assenza di un’associazione ufficiale, volontari come Nancy Morrison, una 

rappresentante dei malati di FMF dagli Stati Uniti, condividono con un pubblico 

internazionale la loro ricerca sull’aggiornamento delle informazioni sulle cure 

provenienti da fonti attendibili e sugli studi clinici futuri. 

 

http://www.eurordis.org/IMG/pdf/ML-Charter2.pdf
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Durante tutto l’anno, EURORDIS e NORD raggiungono le associazioni dei malati 

attraverso incontri e workshops tramite i social media e RareConnect. Alla fine di 

ottobre, 23 rappresentanti delle associazioni dei malati da 20 organizzazioni per le 

malattie rare si sono incontrati a Parigi per una giornata di worksop. Le comunità 

dedicate ad una specifica malattia sono spesso create in collaborazione con le 

associazioni che fanno parte di NORD ed EURORDIS e che sono le più attive e le più 

esperte per una determinata malattia. 

 

I programmi per il futuro includono la creazione di nuove comunità, pur 

mantenendo un impegno per offrire uno spazio in cui i malati e le loro famiglie 

possono confrontarsi tra loro e scambiarsi informazioni.  

 

La filosofia di RareConnect può essere sintetizzata nelle parole di un malato che ha 

pubblicato la sua storia sul sito di una delle comunità… 

 

“Cerco di restare positivo sulla vita e può essere difficile a volte, ma trovare un 

posto come questo sito e leggere le storie degli altri mi ha dato una speranza in più 

e davvero mi aiuta a sapere che non sono solo con la mia battaglia”. 

 

I numeri parlano da soli: 

 In media oltre 7000 visitatori al mese da 108 Paesi  

 198 articoli e storie pubblicate dalle associazioni dei malati e singoli utenti 

registrati sul sito  

 

 

 

Malattia di Huntington: nella salute e nella 

malattia, due mariti diventati eroi 
 

La malattia di Huntington è un disordine neurodegenerativa che interessa parte del 

sistema nervoso centrale.  Le vite di Roger Picard e Denis Ryan sono cambiate 

quando alle loro mogli è stata diagnosticata questa malattia...  
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L’esordio di una malattia rara comporta enormi cambiamenti non solo per la 

persona che riceve la diagnosi, ma anche per la sua famiglia. Denis Ryan e Roger 

Picard, sono due uomini che vivono due vite differenti, accomunati però dallo 

stesso destino che ha colpito entrambi le loro mogli, la malattia di Huntington 

(MH). 

 

Denis Ryan vive in Irlanda con sua moglie Anne, alla quale nel 1996 è stata 

diagnosticata la malattia di Huntington. La sorella minore di Anne aveva ricevuto la 

stessa diagnosi e anche la sorella maggiore ne mostrava i sintomi. Denis aveva 

sospettato per un po’ di tempo che anche sua moglie fosse affetta dalla MH, ma 

una volta avutane la certezza ci spiega: “è un momento che ti cambia la vita. Ti 

rendi conto che le cose non saranno mai più le stesse”.  

 

Prima della MH la vita era abbastanza normale. Anne badava ai bambini e Denis 

lavorava come ingegnere. 

 

“Mentre i bambini crescevano, la vita scorreva velocemente e quando se ne 

andarono di casa come genitori ci chiedevamo spesso ‘cosa accadrà ora?’ Bene 

la MH fu sicuramente la nostra risposta...” racconta Denis. 

 

La Malattia di Huntington è un disordine genetico causato da una neuro 

degenerazione di parte del sistema nervoso centrale che comporta disturbi motori, 

psichiatrici e del comportamento, che variano molto da soggetto a soggetto ma 

che includono quasi sempre ansia, irritabilità, paranoia, psicosi, demenza, mobilità, 

difficoltà di parola e di deglutizione. La prevalenza della malattia è stimata in 

1/10.000-1/20.000.  

 

Denis e Anne hanno approfittato del lento sviluppo della malattia per fare molte 

delle cose che avevano programmato, come ad esempio viaggiare.  

 

http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=EN&Expert=399
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“Oggi non è più possibile fare queste cose, ma lei ancora si vanta di aver visto il 

Grand Canyon in occasione del nostro 40° anniversario di matrimonio!” racconta 

Denis. “Anche se Anne adesso è abbastanza svantaggiata, facciamo in modo che 

questo non influisca molto sulle nostre vite.”  

 

La differenza è che Denis deve prendere tutte le decisioni da solo. “Poche Anne è 

diventata una persona diversa, a causa degli effetti della MH, anche io ho dovuto 

imparare ad essere diverso. Questa perdita del tuo partner è uno dei cambiamenti 

più grandi”. 

 

La moglie di Roger Picard ha ricevuto la diagnosi di MH nel 1993 e come Anne 

aveva manifestato i sintomi qualche tempo prima. Dopo 20 anni di vita familiare 

insieme in Francia tutto è cambiato drasticamente. Tra il 1992 e il 1994 Denise ha 

tentato nove volte il suicidio e l’ultima volta ha anche appiccato il fuoco alla loro 

casa.  

     

“La malattia e l’incendio della casa hanno completamente cambiato la nostra vita 

tranquilla. Ho dovuto occuparmi io di tutto ed è stato impossibile per me 

continuare a lavorare in queste condizioni, pertanto ho presentato istanza di 

fallimento.”  

 

Entrambi questi uomini hanno dovuto imparare ad assistere le loro mogli, con tutte 

le difficoltà di gestione della vita quotidiana, organizzando l’assistenza medica e 

cercando supporto esterno per le loro famiglie e per se stessi. Non c’è 

omogeneità di cure in Europa e come spiega Denis, in Irlanda “i servizi offerti si 

differenziano da regione a regione, non è possibile avere una 'check list' di tutte le 

persone con le quali hai bisogno di parlare. Inoltre chi offre questi servizi non 

manifesta spesso lo stesso interesse al problema”. 

 

Denis si è rivolto alla Huntington’s Disease Association of Ireland (HDAI), di cui è 

diventato presidente. “Attraverso le risorse messe in comune dai membri 

http://www.huntingtons.ie/
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dell’associazione abbiamo imparato dagli altri come gestire particolari problemi e 

quali servizi si possono ottenere”. 

 

Roger si sente fortunato perché Denise è stata subito indirizzata al Dipartimento di 

Neurologia dell’ospedale Creteil che nel 2004 è diventato il centro di riferimento 

per la malattia di Huntington. Tuttavia, esistono ancora dei problemi relativi al 

supporto e l’assistenza sociale per i pazienti. “Dopo la diagnosi i malati vengono 

lasciati a se stessi con tutte le conseguenze della malattia. Noi familiare non 

veniamo riconosciuti o considerati come assistenti, ma se non faccio tutto da solo 

nessuno lo farà per me”. 

 

Per questa ragione Roger ha fondato la Fondazione Denise Picard, della quale è 

presidente. L’obiettivo primario di questa associazione è di costituire e gestire 

strutture per le malattie neurodegenerative. 

 

I due mariti hanno sottolineato l’importanza di prendersi cura di se stessi per 

poter poi prendersi cura delle proprie mogli, ma non è sempre facile ottenere il 

sollievo di cui hanno bisogno.  La loro paura più grande è per i propri figli, la MH è 

una condizione ereditaria e si ha il 50% di probabilità di ereditare la malattia 

quando uno dei due genitori ne è affetto. 

 

Come dice Denis, “probabilmente l’aspetto peggiore di tutto questo è sapere 

che i tuoi figli si stanno rapidamente avvicinando all’età in cui i sintomi si 

potrebbero manifestare”. 

 

“Vivere con una persona affetta dalla MH può essere un incubo. Non è facile 

vedere la persona che ami trasformarsi in una persona che non riconosci (e che 

potrebbe anche non riconoscerti più!). E’ come un eterno lutto.”  

 

Ciononostante, sia Roger che Denis cercano di concentrarsi sugli aspetti positivi 

della loro situazione, come ad esempio la gentilezza sorprendente delle persone, i 

nuovi amici, il loro lavoro e i risultati ottenuti con le associazioni di MH ed entrambi 

http://www.fondation-denisepicard.org/
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continuano a sperare che presto verrà trovata una cura, se non per le loro mogli, 

almeno per i loro figli.        
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  NOTIZIE IN BREVE 
   

 

Il nuovo Position Paper di EURORDIS manifesta le 

priorità dei pazienti nell’ambito della ricerca 

sulle malattie rare  
 

 

Il position paper di EURORDIS mette in luce i bisogni e le priorità per la ricerca sulle 

malattie rare identificati dai pazienti per i prossimi dieci anni.  Il documento è 

complementare ad un altro position paper sull’importanza di investire nella 

ricerca sulle malattie rare, pubblicato da EURORDIS un anno fa. Mentre il primo 

documento cerca di dare una risposta alla domanda:  Perché la ricerca sulle 

malattie rare?,   quest’ultimo documento presenta una strategia globale su 

“Quali” sono le priorità della ricerca e “Come”  raggiungerle.  Le aree 

strategiche identificate per finanziare le priorità sono: i registri e altre infrastrutture, 

comprendere la storia naturale delle malattie rare, tradurre la ricerca in terapie per i 

pazienti, progettare studi strategici di ampio respiro e ricerca nelle scienze sociali. 

 

Questo documento si presenta al momento giusto, poiché per il suo tramite 

EURORDIS esorta le autorità politiche a prendere una posizione nella promozione 

della ricerca sulle malattie rare alla vigilia dell’8° Programma Quadro Europeo per 

la ricerca scientifica  2014–2020 e nel bel mezzo delle discussioni sui Piani Nazionali 

o le strategie per le malattie rare. Il documento è stato fatto circolare anche 

durante il 3° Incontro del Consorzio Internazionale sulla ricerca per le malattie rare 

(IRDiRC) che si è svolto a Montreal in Canada all’inizio di ottobre.  

 

Leggi il position paper 

 

http://www.eurordis.org/publication/patients%E2%80%99-priorities-and-needs-rare-disease-research
http://www.eurordis.org/publication/patients%E2%80%99-priorities-and-needs-rare-disease-research
http://www.eurordis.org/it/content/il-perche-dell%E2%80%99importanza-della-ricerca-sulle-malattie-rare
http://www.eurordis.org/it/content/il-perche-dell%E2%80%99importanza-della-ricerca-sulle-malattie-rare
http://www.eurordis.org/publication/patients%E2%80%99-priorities-and-needs-rare-disease-research
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  EVENTI 
   

 

 

Congresso Internazionale sul Complesso della Sclerosi Tuberosa  

6-9 settembre 2012 

Napoli, Italia 

 

3° Conferenza Pan-Europea TIF  

25-26 ottobre 2012 

Limassol, Cipro 

 

http://www.sclerosituberosa.it/
http://www.thalassaemia.org.cy/
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  ANNUNCI 
   

 
AFM Téléthon 

 

AFM Téléthon Francia si svolge dal 2 al 3 dicembre. Clicca qui per verificare i 

risultati raggiunti da AFM Téléthon nel campo delle malattie rare negli ultimi 25 

anni (in francese). È possibile effettuare una donazione cliccando qui. 

 

 

 

 

EURORDIS aggiunge una 7° lingua 

 

La prima edizione in russo della newsletter di EURORDIS è stata pubblicata a 

novembre 2011. Siamo felici di annunciare che il sito web di  EURORDIS ha una 

nuova sezione in russo. Clicca qui per visitarlo 

 

Puoi inoltrare questa email ai tuoi contatti in Russia  

 
 

 

 

 

 

http://www.afm-telethon.fr/le-telethon/le-telethon-2011/
https://don.telethon.fr/
http://www.eurordis.org/ru/home-ru.html
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  FARMACI ORFANI 
   

 

Nuove designazioni ottobre 2011  

 

Trattamento della leucemia mieloide acuta 

1-(4-{4-amino-7-[1-(2-idrossietil)-1H-pirazol-4-il]tieno[3,2-c]piridin-3-il}fenil)-3-(3-

fluorofenil) urea 

 

Trattamento del glioma 

Acido 2-idrossioleico 

 

Trattamento della mucopolisaccaridosi di tipo IIIB (sindrome di Sanfilippo B) 

Vettore virale adenoassociato recante il gene dell'alfa-N-acetilglucosaminidasi 

umana 

 

Trattamento del carcinoma epatocellulare 

Brivanib alaninato 

 

Prevenzione delle mucositi orali in pazienti con cancro nella regione della testa 

e del collo sottoposti a radioterapia 

Clonidina cloridrato 

 

Diagnosi dei tumori neuroendocrini gastroenteropancreatici 

Gallio (68Ga)-pasireotide tetraxetan 

 

Trattamento della glicogenosi, tipo II (malattia di Pompe) 

Alfa glucosidasi acida umana ricombinante GILT-marcata 

 

Trattamento del glioma 

L-cistein, L-leucil-L-alphaglutamil-L-alpha-glutamil-L-lisil-L-lysylglycyl-L-

asparaginyl-L-tyrosyl-L-valyl-L-valyl-L-threonyl-L-alpha-aspartil-L-istidil-S-[1-[(4-
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carboxycyclohexyl)metil]-2,5-diosso-3-pirrolidinile]-, complesso con emocianina da 

Megathura crenulata 

 

Trattamento del linfoma con cellule a mantello 

Lenalidomide 

 

Trattamento dell´ipercortisolismo (sindrome di Cushing) di origine endogena 

Mifepristone 
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Trattamento della glomerulonefrite embranoproliferativa primaria 

Minianticorpo umano ricombinante diretto contro la componente C5 del 

complemento 

 

Trattamento della fibrosi cistica 

Sinapultide, dipalmitoilfosfatidilcolina, palmitoiloleoil-fosfatidilglicerolo, sale sodico 

e acido palmitico  

 

 


