14° Incontro Genitori-Pazienti dell’ Associazione Italiana Gaucher
30/31 Marzo—1 Aprile 2007
Fattoria degli Usignoli — Country Resort Hotel S.Donato in Fronzano, Reggello, FI

Prima ddl’inizio dd Convegno Scientifico € daa letta la lettera autografa, di rigposta d nostro
invito di partecipazione, ddl’On. Livia Turco. Ha lodato le nodre inizidive e il nogtro lavoro
augurando una proficua futura collaborazione ndll’interesse di tutti i Maati con patologie rare.

Le “danze’ sono state aperte ddlla Dott.ssa Maja Di Rocco , ddl’Idituto Gadini di Genova, che ha
descritto le Linee guida del protocollo I nter nazionale sulla M alattia di Gaucher.

La diagnos viene fatta tramite dosaggio enzimatico; trovare cdlule Gaucher ne midollo non da la
certezza di essere maati Gaucher.

L'inizio dd tratamento dipende da 3 fattori: 1) sntomi soggettivi 2) esami dinid 3) livelo di
sveita (Scda di Zimran). Gli obiettivi dd trattamento, la scdta e I'efficacia dd farmaco, sono
indicati nelle Linee Guida pubblicate da Pastores e coll. nel 2004.

1) il mdao ha da dntomi e S rivolge d medico per una diagnos. Alcuni di oo tipic
dela M. di G. (dolori ossel, anemia, sanchezza, addome gonfio) ma possonNo essere
indicatori di atre patologie 0 vengono “confus” o “misconosciuti”.

2) vdutazionedinica

?? esami ematici : Hb (emoglobing), Piastrine, assetto coagulativo

?7? epaogplenomegdia: RMN, TC, Ecografia

?? problemi : RX, RMN (vauta il grado di infiltrazione del midollo osseo, la
presenza di osteonecros o infati ossd), Scantigrafia (infiltrazione dd  midollo
0ss20), DOXA (chiamata comunemente MOC, valutail grado di osteoporos)

?? pomoni : RX, ECG, Ecocardiografia (per I'ipertensone polmonare o il “cuore
polmonare acuto”)

?7? cavdlo: va.neurologica, EEG, vautazioni gpecifiche

?? vdutazione de marcatori di attivita biologica : chitotriosdase, CCL18 (per chi non

rigoponde dla chitotriosdase), PARC, ACE, TRAP, ferritina
3) ogni esame sopra descritto riceve un punteggio (0 = nessun problema, 3 = problemagrave)
Lasommadaun Indiceriferibile dla Scaa di Gravita descrittadd Prof. Ari Zimran

I Dr Bruno Bembi , ddl’'ldtituto per I'Infanzia Burlo Garofano di Trieste ha ripercorso la memoria
storica dala scoperta della Mdattia ad oggi. Ha ricordato |a rascita dell’ Associazione, le lotte per la
tergpia enzimatica, Ceredase, e l'avwento de Cerezyme. Ha lasciato poi agli “esperti” presenti
I’onere e’ onore di descrivere i nuovi farmaci che stanno per affacciars sul mercato.

(Anch'io rimando dla pubblicazione dd Notiziario, che descrive esaurientemente le carateristiche
di ognuna delle nuove tergpie e lo ato degli Studi e de Trias in corso. Sul Sto S trova inoltre la
relazione del Prof. Ari Zimran che le illusra con “coscienzd’ e imparzidita, dato che € coinvolto
nella sperimentazione di tutte, Ivana)

La pdcologa, Dott.ssa Gabriella Canti , del’Universta degli Studi “La Sgpienzd’ di Roma ha
tenuto 2 gruppi di autoascolto per le famiglie e per | pazienti, il sabato pomeriggio e la domenica
mettina. Chi vi ha partecipato ha giudicato I’'esperienza podtiva e molto interessante; certamente un
incontro da ripetere.

I Dr Giovanni Ciana , ddl’'lgtituto per I'lnfanzia Burlo Garofano di Triete, ha palao de
“Coinvolgimento scheletrico della popolazione pediatrica’’.



La Dr.ssa Mirella Filocamo , de Laboratorio Diagnos Pre-Postnatde delle Malattie Metaboliche
del’Igtituto Gadini di Genova ha parleto ddla “Consulenza genetica per le famiglie con Maéttia di
Gaucher”. Ha dato rigposte chiare aulla trasmissone della Mdaitia, sulle moddita e percentudi di
probabilita di avere figli sani, maati o portatori sani. Ha spiegato il perché ddla difficolta e de
tempi lunghi per avere una caraterizzazione genetica (genotipo), ddl’imposshbilita (impraticabilita)
di diagnos genetica neé portatori (@ meno che non § conoscano gia gli dldi da cercare) 0 nei
familiari de Mdati Gaucher. Anche s tanti de presenti hanno orma abbondantemente sentito
parlare di quest’argomento, non dobbiamo dimenticare che chi partecipa per la prima volta (o ha da
poco saputo di far parte ddla “grande famiglia Gaucher”) non desdera dtro che informars, sapere
e conoscere il piu posshile la mdattia. La genetica non sara ma (purtroppo) un argomento da
Sottovautare.

I Dr Massmo Morfini , de Centro per le Coagulopatia Congenite del’ Azienda Ospedaiero-
Universtariadi Careggi, Firenze, ha descritto gli “Aspetti socio-sanitari delle Mdattie Rare’.

La Dr.ssa Fiorina Giona , Dipatimento di Biotecnologie Cdlulai ed Ematologia ddl’Universta
degli Studi “La Sgpienza’ di Roma e intervenuta su “ Etica e sperimentazioni cliniche’ . A tutti i
partecipanti € dao digribuito il fascicolo con le dides della rdlazione, in modo che § potesse
Seguire pit agevolmente.

L'Etica € una branca ddla filosofia che dudia i fondamenti di cio che e viso come giusto e
moramente corretto, in contrapposizione a cio che € mae e shagliato. La Bioetica € una disciplina
recente che S occupa di questioni morai che riguardano la ricerca biologica e medica Esgte dd
1990 un Comitato Nazionde di Bioetica; organo conaultivo della Presdenza dd Condglio de
Minidri  (www.comitetietici.it). Tra i principi etici per la ricerca medica s ricordano : la ricerca
aullluomo ha come fine il miglioramento ddle procedure mediche, dela prevenzione, ddla
conoscenza dell’eziologia e ddla paogenes dele madattie; il paziente deve essere informato
pienamente e deve essere rigpettata la sua volonta; |a ricerca va condotta da personae specidizzato
e qudificato; devono essere sempre vautati 1 benefici, | rischi e I'efficacia Le problematiche legate
dla bioetica sono essenzidmente per: accanimento tergpeutico, clonazione, eutanasia, fecondazione
assdita, utilizzo di cdlule gamindi, ingegneria genetica, trgpianti dorgano e Sperimentazione
cinica da famad. Il soggetto che partecipa dla sperimentazione deve comprendere gli obiettivi, |
rischi e gli inconvenienti ; deve poters ritirare in ogni momento; deve essere rigpettato il diritto dla
risrvatezza e dl’integrita fisca e mentde il modulo de consenso informato deve essere firmato
(deve essere chiaro, devono essere garantiti risarcimento e coperture legdi, il paziente deve avereil
tempo necessario aleggerlo e a comprender] o).

Tutti i famac prima di essere commercidizzati vengono sottoposti a sperimentazioni pre-diniche
(in vitro o con animdi da laboratorio) e cliniche (sull’'uomo). | test dinici 9 dividono in 4 fad: Fase
| di faamacologia clinica, in cui 9 vautano gli effetti collaterai, su volontari sani; Fase Il di dudio
ddl’ efficacia, su pazienti volontari (vauta la posologia ottimde e la tollerabilita, effettuando studi
controllati con placebo o farmaco attivo); Fase Il di sudio multicentrico, per definire meglio |l
rgpporto scurezza-efficacia e per sudiare le interazioni tra famac e le eventudi reazioni avwerse
(il farmaco non e ancora in vendita, pud essere usato solo sui pazienti che partecipano alo studio e
solo ne centri accreditati a quello studio); Fase IV di studio post-marketing in cui 9§ vautano gli
eventudi effetti collaterai o problemi sfuggiti ai test (farmacovigilanza).




