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LA VOCE DELL'ASSOCIAZIONE... LA VOSTRA VOCE

John W. Walsh

Pablo Picasso: Sipario per Parade,
centenario del viaggio in Italia 1917-2017.

Carissimi,
e sempre bello ritrovarsi a conclusione di un anno per condividere le
varie attivita, le novita e le testimonianze e stupirsi sempre piu della
mole del lavoro fatto e degli innumerevoli appuntamenti che ci hanno
coinvolti. Ancora una volta quindi nasce dal cuore l'invito per ciascuno
a lasciarsi coinvolgere attivamente in quest’avventura associativa ...
c'e spazio per tutti e c’e sempre piu bisogno di tutti, forza quindi !!!
Anche quest’anno purtroppo dedichiamo la prima parte
dell'introduzione di alfabello ad un caro amico che ci ha lasciati il 7
marzo scorso, il nostro fratello americano John Walsh!
John, come tutti sapete, & stato il presidente dell’lAlpha One
Foundation, con il comparto associativo, di network e di ricerca.
Il grande visionario che ha permesso alla comunita Alfal mondiale di
costituirsi e di crescere sino a sfociare nell’odierna Alpha Global Alliance.
Sin dal momento del nostro primo incontro a Rapallo, ci ha dimostrato
accoglienza, famigliarita, condivisione che sono poi sfociate in una
grande amicizia. Superando le barriere della lingua, ci ha dato la forza
e il sostegno che solo un fratello maggiore, premuroso e consapevole,
pieno di pazienza, forza e idee, poteva dare e quanto ci ha dato!
Siamo sicuri che ancora ci ispirera ... Grazie John per essere stato un
modello e per averci insegnato che da una piccola proteina poteva
nascere una grande famiglia.

Gli appuntamenti del 2017 sono stati numerosi, come potrete leggere
di seguito, ma inizierei col porre I'attenzione sull’evento “principe”: il
1° INCONTRO ITALIANO SULLA RICERCA NEL DEFICIT DI ALFA1
ANTITRIPSINA.

E' stato un incontro davvero molto importante, in un
clima estremamente collaborativo con la partecipazione
dei massimi esperti italiani nella ricerca sul deficit di alfa1
antitripsina dalla biologia molecolare, alla genetica, alla
clinica, agli screening, ecc.

GRAZIE di cuore a ciascuno dei partecipanti per la loro
dedizione instancabile nonostante le poche risorse
economiche dedicate alla ricerca. A tale proposito
I'associazione si mette a disposizione per sostenere e
supportare almeno in parte alcuni progetti meritevoli,
che verranno valutati dal comitato scientifico. Mettere in
rete i ricercatori e sicuramente lo snodo fondamentale
che permette a noi pazienti di avere uno sguardo piu

fiducioso verso il futuro.
(continua a pag.2)




Altro caposaldo della nostra attivita & I'annosa vicenda della domiciliazione della terapia
sostitutiva che ci ha visti nuovamente in AIFA, anche con alcuni rappresentanti del
Ministero, a perorare la causa congiuntamente ad altre situazioni tra le quali la sempre
pil urgente necessita di centri di“esperti”dove rivolgersi per la presa in carico del paziente
senza dover “migrare”in altre regioni.

Spostandosi nell'ambito internazionale Lisbona ha ospitato l'appuntamento biennale
organizzato dalla Global Alliance con il 6° Congresso Mondiale dei Pazienti e la 3°
Conferenza Scientifica Internazionale, eventi sempre molto importanti sia in ambito
associativo che scientifico. A rappresentarci c’era Cristina Barbiero con la figlia Costanza Ciuffini.

Di assoluta rilevanza per tutta la comunita Alfal europea, per ogni singolo Stato membro,
per ogni paziente € la pubblicazione dello “Statement dell’ERS’ European Respiratory
Society, il Documento Ufficiale per la Diagnosi e il Trattamento del deficit di alfal
antitripsina alla cui stesura hanno collaborato tutti i massimi esperti sul deficit e per I'ltalia
la nostra dr.ssa llaria Ferrarotti ma potete trovare nell’articolo del dr. Corda e della dr.ssa
Benini alcuni approfondimenti.

Un documento che sancisce come pietra miliare la“miglior pratica” per il trattamento del deficit
in ambito pneumologico, utilissimo per medici e specialisti, ma anche un autorevolissimo
documento a cui noi, pazienti in situazioni di difficolta, possiamo fare riferimento per
indicazioni e accesso alla terapia ecc. Quanto prima verra tradotto e pubblicato sul nostro sito.
Altro strumento utile & la messa a punto di un opuscolo per i pazienti “E tempo di
migliorare” con le”"Raccomandazioni”a cura del Gruppo di Esperti Europei, alla cui stesura
ha collaborato sempre la nostra llaria, supportato dalla Global Alliance che verra anch’esso
pubblicato quanto prima sul nostro sito e sara a disposizione anche in formato cartaceo.
Sempre in ambito europeo é di fondamentale importanza il coinvolgimento sia negli
ERNSs grazie alla partecipazione della dr.ssa Ferrarotti, del Prof. Corsico (Centro di Pavia),
del dr.Corda e della dr.ssa Benini (Centro di Brescia) e come associazione di pazienti nella
rete ePAG pneumologica con il dr. Guerini.

Tra i vari appuntamenti molto bello, stimolante e partecipato & stato I'Info Alfa Day
tenutosi a Sondrio di cui troverete pil avanti alcune testimonianze. Un Info Alfa Day che ha
visto una partecipazione attiva di alcuni medici e pazienti del territorio che testimoniano
quanto la collaborazione porti a risultati davvero significativi: un grazie particolare alla
dr.ssa Marinella Pilatti, ai nostri Eva Oregioni e Massimo Foico per I'impegno nella
diffusione dell'evento e nel coinvolgimento
delle varie figure locali (istituzionali, scientifiche,
storiche, associative, ecc).

Prima di passare alla scaletta degli eventi, con
articoli e testimonianze, ringraziamo di cuore tutti
coloro che coniil loro impegno e contributo hanno
permesso di tenere viva la nostra associazione e di
essere accanto ai pazienti accompagnandoli in un
percorso tutt'altro che facile ma, come nel motto
del traguardo di Davide, scelto per la campagna
di promozione internazionale lanciata dalla Global
Alliance.
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Con l'aiuto di tutti
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Con I'Aiuto di tutti ce la facciamo !
Vi invitiamo a tagliare il traguardo con Davide, in occasione della “BAM” Brescia Art
Marathon, I'l1 marzo 2018. Davide correra sia per AIDO che per I'Alfal. Chi vuole
partecipare insieme a lui a una delle gare, alla 42,195 Km, alla 21,097 Km o alla 10 Km, o
anche solo presenziare al traguardo pud comunicarlo ai recapiti dell’associazione. Una
bella iniziativa che attirera I'attenzione e dara visibilita al deficit di alfal antitripsina.
Buon anno e buona lettura !!!

Emi, Giovanna, Giancarlo, Nuccia, Rosa

Eccoci ora alla fitta scaletta degli eventi del 2017.

GENNAIO 2017 I VAL

Roma: incontro con esponenti dell’AIFA (Agenzia ltaliana del
Farmaco) e del Ministero della Salute

Una delegazione composta da llaria, Luciano e Nuccia si € recata a Roma in AlFA il 20
gennaio in una riunione congiunta con il Presidente dr. Mario Melazzini e collaboratori
insieme al dr. Giovanni Leonardi Direttore Generale della Ricerca e dell’'innovazione
in sanita, la dr.ssa Maria Novella Luciani e altri funzionari del Ministero della Salute.
Abbiamo presentato alcune criticita presenti nell’iter diagnostico assistenziale dei
pazienti con deficit di alfal antitripsina: standardizzazione della diagnosi, carenza di
Centri di Riferimento e di Centri di “Esperti” per la presa in carico dei pazienti, terapia
sostitutiva e domiciliazione, ecc. Durante l'incontro abbiamo presentato le attivita
dell’associazione e del Gruppo IDA e il 1° meeting dei ricercatori italiani al quale ha
partecipato la dr.ssa Maria Novella Luciani del Ministero della Salute presente alla
riunione in AIFA. A tale riunione & seguita tempo dopo una lettera a firma del Gruppo
IDA con le specifiche delle istanze presentate.

Brescia: “Incontri per domiciliazione terapia sostitutiva ”

Sempre per la domiciliazione della terapia sostitutiva, instancabili, Luciano e Nuccia
hanno incontrato il Presidente dell’Ordine dei Medici dr. Di Stefano, il Presidente del
Collegio degli Infermieri dr. Bazzana il 26 gennaio e il Direttore Generale ASST di Brescia
dr. Belleri il 30 gennaio e a seguire nei mesi successivi hanno avuto altre riunioni con la
dr.ssa Chiesa Direttore Socio Sanitario ASST, con la dr.ssa Bettoni Direttore Farmacia e
con il Gruppo Malattie Rare, sempre dellASST di BS, dr.ssa Di Meo, dr.ssa Fracassi e
dr.ssa Tognazzi. Come vedete una lunga, lunghissima storia che ora dovrebbe sfociare
in un progetto pilota. Siamo molto in imbarazzo, visto che da tempo annunciamo
segnali positivi che non si sono ancora concretizzati, ma non demordiamo!
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FEBBRAIO 2017 I VECE

Verona: VIl edizione “Orizzonti in Pneumologia”

I12 e 3 febbraio, presso il Palazzo della Gran Guardia di Verona, si & tenuta la VIl edizione
del Convegno “Orizzonti in Pneumologia”. Tenendo conto che tra le prime dieci cause di
mortalita nel mondo quattro sono riferite all’apparato Respiratorio (tumore del polmone,
BPCO, polmoniti, tubercolosi) il convegno ha permesso di fare il punto sulle piu recenti
conoscenze, sia nelle malattie croniche infiammatorie/degenerative, sia sulle infezioni
specifiche e non specifiche la cui incidenza tende ad aumentare come conseguenza
dell’invecchiamento della popolazione e dei flussi migratori. Ha partecipato con una
comunicazione specifica del dr. Balbi contribuendo cosi a tenere alta 'attenzione sul
deficit di Alfa1 antitripsina.

Roma: Uniamo, elezioni nuovo C.D.

Nella sede di via Nomentana, il 18 febbraio, si sono tenute le elezioni del nuovo Consiglio
Direttivo di Uniamo che hanno visto, dopo vicende alternanti e a tratti accese, insediarsi
alla presidenza la sig.ra Tommasina lorno che ringraziamo e alla quale auguriamo un
buon lavoro. Numerosissime le istanze discusse e gli eventi in programmazione, non
solo per la giornata delle malattie rare, di cui potrete trovare i dettagli sul sito di Uniamo,
la federazione di malattie rare che da sempre ci accompagna e che rappresenta la
“voce autorevole” dei pazienti a ogni livello. Ha seguito i lavori per noi la nostra socia e
delegata Antonella Romeo che ringraziamo di cuore.

Leiden (Olanda): riunione europea di esperti sul deficit.
AIR-ERN

Il 22 febbraio a Leiden si € svolta un’importante riunione del gruppo scientifico a cui
hanno partecipato per I'ltalia i nostri esperti dr.ssa llaria Ferrarotti e dr. Luciano Corda
di cui leggerete di seguito.

LEIDEN: EUROPA A TUTTO TONDO!

Luciano Corda

Per gli sventurati medici di corsia il nome Leiden riporta alla mente il fattore 5° di Leiden,
variante del fattore 5° umano che aumenta il rischio di trombosi venosa poiché causa
uno stato di ipercoagulabilita del sangue, ed € lo stato di ipercoagulabilita ereditario
piu diffuso negli eurasiatici. II nome deriva dalla citta di Leiden, appunto, in Olanda
o0 Paesi Bassi che dir si voglia, dove fu identificato per la prima volta nel 1994 dal
gruppo di ricerca del Prof. Bertina. Leiden (Leida in italiano, Leyden in forma arcaica) &
nella parte meridionale dell’Olanda e conta 117.342 abitanti. Conosciuta anche come
“citta della chiave” (Sleutelstad), & sede dell’'universita piu antica dell’Olanda, essendo
stata fondata nel 1575 (considerate perd che, tanto per fare due esempi, I’'Universita
di Bologna, la piu antica del’Occidente € stata fondata nel 1088 e quella di Siena nel
1240...).

UNIAMO

FEDERAZIONE ITALIANA
MALATTIE RARE

AT

Rare Diseases Ialy

llaria Ferrarotti

Luciano Corda

Questa introduzione serve a illustrare cosa sta succedendo nel gruppo europeo
dei medici che si occupano del Deficit di Alfal-antitripsina (AATD). Infatti a Leiden
si sono gia svolti nel 2017 tre incontri a cui hanno partecipato i rappresentanti di
numerose realta cliniche, laboratoristiche e di ricerca di tutta I’'Europa. Nel menu di
queste riunioni europee abbiamo - come italiani - la presenza dell’ostrica con perla
annessa rappresentata da llaria Ferrarotti, responsabile di uno dei migliori laboratori di
diagnosi dell’ AATD a livello mondiale, unica biologa del gruppo, e il crostino al cinghiale
rappresentato da me medesimo (in rappresentanza del gruppo bresciano che spazia
- come dice il Professor Tantucci - dal DNA al paziente, una sequenza darwiniana,
insomma).

Si parte dall’esperienza piu che decennale dell’ AIR (Registro Internazionale dell’ AATD)
ma con la prospettiva di far parte integrante e utilizzare le immense risorse culturali,
esperenziali ed economiche dellERN (European Reference Network) a cui siamo stati
chiamati a partecipare su “endorsement” del Ministero della Salute Italiano.

L’AIR ha lavorato molto negli anni scorsi e ha cercato di valorizzare i dati dei pazienti di
numerose nazioni sotto la direzione di Robert Stockley di Birmingham che ha pubblicato
lavori scientifici memorabili sull’ AATD.

L’ERN cerca di mettere a punto una rete europea delle malattie rare, di ogni tipo, tra cui
anche la nostra. Il lavoro & inoltre in stretto contatto con la societa europea di malattie
respiratorie (ERS - European Respiratory Society).

Riunione dopo riunione ci stiamo capendo sempre di piu tra di noi (tranne quando parla
qualche inglese, peraltro sempre pil moscio visto che - causa Brexit - gli inglesi non
hanno ancora capito il loro destino europeo...) per:

1.  Uniformare al meglio i criteri di screening, diagnosi e terapia

2. Incrementare la consapevolezza delle dimensioni cliniche del’AATD

Valorizzare i laboratori di diagnosi effettiva e affidabile

(non quelli improvvisati!) di AATD

Identificare Centri di riferimento seri con casistica adeguata

Valorizzare i dati aggregati di tutti i registri nazionali

Sviluppare una biobanca

Creare una rete di ricercatori ed esperti europei di AATD

Coinvolgere e incoraggiare giovani medici e ricercatori

Esercitare la forza di massa critica europea - al pari della Foundation

americana - su istituzioni e case farmaceutiche per ottenere la terapia piu

diffusamente possibile e finanziamenti di ricerca adeguati a progetti strutturati

10. Pubblicare lavori scientifici autorevoli su, tra I’altro, la storia naturale e
gli indicatori di progressione delle eventuali patologie associate.

© ©o N>R

Siamo inglesi, francesi, irlandesi, spagnoli, tedeschi, cechi, belgi, danesi, svizzeri,
polacchi, portoghesi e italiani che a proprie spese vanno dalla mattina alla sera a
Leiden, atterrando all’aereoporto di Amsterdam Schipol, dove I'impatto coll’efficienza
europea € impressionante (e un po’ umiliante). Ci coordinano Jan Stolk - padrone di
casa olandese - e Marc Miravitlles - catalano orgoglioso e concreto.

Siamo in attesa di suggerimenti e proposte dai pazienti e dalle associazioni, vi daremo
nostre notizie!



Brescia: “Expert Panel” CSL Behring

Nella splendida cornice del “Centro Paolo VI”, il 24 febbraio si & tenuto un incontro
denominato “Expert Panel” organizzato da CSL Behring, la casa farmaceutica presente
dal 2016 sul territorio italiano con la terapia sostitutiva Reespreza.

Dopo il benvenuto da parte del Direttore Medico dr. Mottola che ha delineato gli obiettivi
dell’Expert Panel, € seguita una presentazione dello studio registrativo di Respreeza,
Rapid-RCT, con lo studio di estensione Rapid-OLE. Successivamente nella discussione
plenaria alla quale ha partecipato un gruppo ristretto di esperti del settore (dr. Baderna
- Aosta, dr. Balbi - Veruno, dr. Corda - Brescia, Prof. Corsico - Pavia, dr.ssa Ferrarotti -
Pavia, dr. Paone - Roma, dr.ssa Seebacher - Bolzano e Nuccia Gatta per I'associazione)
si sono approfonditi alcuni aspetti della nuova terapia sostitutiva, della diagnosi, di
alcune criticita sul territorio nazionale e sono stati programmati alcuni eventi congiunti.

Brescia: “1° Incontro Italiano sulla ricerca nel Deficit
di Alfai-antitripsina”

Il 25 febbraio, giorno successivo all’Expert Panel, sempre nel prestigioso contesto del
Centro Paolo VI si & tenuto uno degli eventi pit importanti del 2017: il 7°incontro italiano
sullaricerca nel deficit diAlfa1 antitripsina. Un evento fortemente voluto dall’associazione,
che avvalendosi della collaborazione del Gruppo IDA e del Comitato Organizzatore che
ringraziamo di cuore, ha riunito i massimi esperti italiani dediti alla ricerca e alla cura
per il deficit di alfal antitripsina. Un evento di altissimo profilo sia per la partecipazione
che per la qualita delle relazioni (di cui leggerete di seguito alcuni dettagli), dei loro
contenuti, della qualita del dibattito e soprattutto del clima collaborativo, aperto e privo
di qualsiasi prevenzione culturale, che infonde speranza a tutti noi pazienti che abbiamo
grandi aspettative dalla ricerca e che ci mettiamo a disposizione nella partecipazione ai
vari progetti. Questo primo incontro, fuori dai soliti canoni congressuali, ha confermato
quanto sia avanzata la ricerca italiana sul deficit e quanto sia importante potersi
incontrare, confrontare, collaborare. La passione che accomuna tutti noi accrescera
ulteriormente le possibilita di ognuno. Con questo 1° incontro abbiamo partecipato e
declinato perfettamente il tema della X giornata mondiale delle malattie rare dedicata
quest’anno proprio alla ricerca. Ringraziamo sentitamente ciascun partecipante per la
condivisione ¢ la passione espressa nel condividere progetti, studiare strategie comuni
e fare rete, in modo da essere fermento per tutta la comunita scientifica nazionale e
internazionale.

CSL Behring

Anna Fra

Elena Miranda

1° INCONTRO ITALIANO SULLA RICERCA
NEL DEFICIT DI ALFA1-ANTITRIPSINA

Anna Fra - Elena Miranda

L’Associazione dei pazienti con deficit di Alfa1-AT, Alfa1-antitripsina Onlus, ha organizzato
e ospitato il primo incontro di ricercatori e clinici italiani interessati a questa condizione.
Il convegno si & tenuto il 25 febbraio presso il Centro Paolo VI a Brescia e ha visto
la partecipazione di ricercatori e pazienti provenienti da tutta ltalia per una giornata
dedicata sia alla ricerca di base che agli aspetti clinici di questa patologia, con
I’obiettivo principale di condividere risultati e opinioni, di stabilire e rafforzare rapporti di
collaborazione.

La sessione mattutina, moderata da llaria Ferrarotti, Anna Fra ed Elena Miranda, &
stata dedicata alla ricerca di base. La prima relatrice, llaria Ferrarotti, ha presentato
un aggiornamento sulla epidemiologia del deficit di Alfa1-AT in ltalia; Elena Miranda ha
discusso la natura dei polimeri patologici di antitripsina intra ed extracellulari e come gli
anticorpi monoclonali da lei sviluppati siano un utile strumento per studiarli.

Nella terza presentazione, Anna Fra ha illustrato I'impiego di strumenti bio-informatici
per predire la patogenicita di nuove mutazioni e la caratterizzazione di un mutante di
Alfa1-AT inusuale che polimerizza in modo diverso dalla variante “Z”.
Successivamente Mauro Manno ha presentato approcci biofisici per lo studio della
polimerizzazione di Alfa1-AT e di altre serpine.

La sessione € proseguita con le relazioni di Federica Michielin e Riccardo Ronzoni
sull’utilizzo di epatociti derivati da cellule staminali pluripotenti indotte come modello di
studio del deficit di Alfa1-AT.

Nelle successive relazioni Nicola Brunetti-Pierri e Pasquale Piccolo hanno presentato
le loro ricerche sugli effetti del’accumulo di antitripsina Z nel fegato di topi transgenici
PiZ, riportando I'attivazione delle vie metaboliche JNK ed il ruolo di miRNA nel modello
studiato.

Francesco Cappello ha poi elegantemente descritto I'anatomia del fegato ed il ruolo
degli chaperone molecolari nelle patologie da alterata conformazione proteica.

La sessione della mattina, concentrata sulla ricerca di base e arricchita da una vivace
discussione, si & conclusa con la splendida lettura magistrale di Francesco Callea. Con
I'autorevolezza di chi si & lungamente occupato del deficit di Alfa1-AT, il Prof. Callea ha
illustrato i suoi risultati e la sua visione su come i polimeri di antitripsina si accumulano
nel fegato e causano malattia epatica.




La sessione pomeridiana, moderata da Claudio Tantucci e Angelo Corsico, ¢ stata
dedicata ai differenti aspetti clinici del deficit di Alfa1-AT, comprese le manifestazioni
meno comuni della malattia.

Il primo relatore, Stefano Aliberti, ha tenuto una brillante relazione sulle bronchiectasie
e ha discusso il rapporto tra bronchiectasie e deficit di Alfa1-AT. Bruno Balbi ha quindi
illustrato un suo progetto che si propone di confrontare il microbioma batterico e virale
nei pazienti con deficit di Alfa1-AT, sia in terapia sostitutiva che fuori terapia, con quello
di pazienti con BPCO non correlata al deficit. Laura Pini ha presentato i risultati di uno
studio clinico mirato a comprendere la possibile associazione tra deficit di Alfa1-AT e
patologie vascolari; su un terreno analogo Gina Gregorini ha discusso il possibile ruolo di
questa condizione nelle vasculiti. Nella successiva relazione Maurizio Fuoti ha illustrato
le caratteristiche della malattia e le potenzialita terapeutiche in campo pediatrico.
Infine Luciano Corda e Federica Benini con la loro grande esperienza clinica sul deficit
di Alfa1-AT hanno brevemente discusso con la platea alcune proposte per successivi
studi clinici.

Nuccia Gatta, I'anima della associazione, ha concluso i lavori rimarcando I'alto livello
delle relazioni e invitando la comunita scientifica a continuare ad occuparsi del deficit di
Alfa1-AT sia nella ricerca di base che sul versante clinico, con lo sforzo di comprendere,
mitigare e - si spera - curare questa condizione.

Siena e Roma: 28 febbraio, X Giornata delle Malattie Rare
Con laricerca le possibilita sono infinite

L'obiettivo principale della Giornata delle Malattie Rare € quello di aumentare la
consapevolezza tra i decisori pubblici e in generale sulle malattie rare e sul loro impatto
nelle persone che ne sono colpite. Oggi possiamo dire che lo slancio politico nato
dalla Giornata delle Malattie Rare ha notevolmente contribuito al progresso dei piani e
delle politiche nazionali per le malattie rare in numerosi Paesi. Un fenomeno mondiale
arrivando a contare la partecipazione di oltre 85 paesi in tutto il mondo nel 2016. In
questa Giornata & importante far emergere il ruolo fondamentale che i pazienti giocano
nel campo della ricerca. | molteplici eventi sul territorio Nazionale anche in collaborazione
con la Federazione delle Malattie Rare UNIAMO, ci hanno visto partecipi, oltre che
nell’organizzazione dell'incontro dei ricercatori, a Siena e al Quirinale con i nostri soci
Morena e Fabio di cui leggiamo di seguito le testimonianze.

SIENA: “LA RICERCA OFFRE SPERANZE
PER LE MALATTIE RARE”

Morena Curti

Si, c’ero. Interessante mattinata iniziata con la presentazione della rete internazionale
delle malattie rare grazie alla Direttiva UE 24/2011 che all’articolo 12 descrive le
caratteristiche delle reti delle malattie rare di riferimento europeo e ne promuove lo
sviluppo come tramite tra i prestatori di assistenza sanitaria ed i “centri di eccellenza”
delle malattie rare. | criteri di istituzione e valutazione dei centri di eccellenza sono
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Fabio Spreafico

definiti dal comitato EUCERD, che tratta dell’assistenza transfrontaliera, dove si
chiariscono i diritti dei pazienti relativamente al loro accesso all’assistenza sanitaria
ed il loro rimborso, garantisce la qualita e la sicurezza delle prestazioni fornite in un
altro stato della UE e promuove la cooperazione in materia di assistenza sanitaria.
Il D.L. 38/2014 recepisce la direttiva UE e all’articolo 13 recita: “I'ltalia concorre allo
sviluppo delle reti di riferimento europeo ERNs tra prestatori di assistenza sanitaria e
centri di eccellenza situati negli Stati dell’Unione e siimpegna a tal fine a promuovere ed
agevolare il coordinamento dei centri d’eccellenza situati nel proprio territorio”.

Anche la Regione Toscana ha istituito un sito sulle malattie rare dove sono recensite
9682 persone affette da malattie rare, di cui 48 portatrici di deficit di alfa 1 antitripsina
cosi distribuiti: 2 extra regione, 31 nel’lASL centro, 11 nelle ASL nord est, 4 nelle ASL
sud est.

ROMA: QUIRINALE “CELEBRAZIONE DELLA
X GIORNATA MONDIALE DELLE MALATTIE RARE”

Fabio Spreafico

Cari amici dell’Associazione, mi chiamo Fabio Spreafico e sono uno specializzando in
Malattie dell’ Apparato Respiratorio dell’Universita di Brescia.

Durante gli ultimi due anni ho avuto il piacere di collaborare con il dr. Corda e la dr.ssa
Benini all’attivita dell’ Ambulatorio del Deficit di Alfa1 Antitripsina presso gli Spedali Civili
di Brescia. Il 28 febbraio 2017, in occasione della X Giornata Mondiale delle Malattie
Rare, ho avuto I'onore di rappresentare I’Associazione alla celebrazione tenutasi presso
il Quirinale alla presenza del Presidente della Repubblica e del Ministro della Salute.
Nel Suo discorso il Presidente Mattarella ha sottolineato la rilevanza della problematica
delle Malattie Rare, esprimendo in primo luogo la sua vicinanza nei confronti del paziente
affetto da Malattia Rara, che purtroppo troppo spesso si sente abbandonato e non
ascoltato per via della propria condizione. Durante I'incontro il Presidente ed il Ministro
della Salute si sono dimostrati molto sensibili alle istanze delle persone intervenute ed
hanno assicurato il proprio impegno nella promozione della ricerca su queste Malattie.
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Grazie all’Associazione, ho avuto inoltre I'opportunita di partecipare ad un meeting
europeo sul Deficit di Alfal Antitripsina, tenutosi a Bruxelles presso il Parlamentarium.
Un incontro a cui hanno partecipato alcuni esponenti del mondo politico, ricercatori,
esperti della materia e rappresentanti dei pazienti provenienti da tutta I’Unione Europea.
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L'obiettivo del meeting era quello di definire e migliorare I'approccio nei confronti del
Deficit in tutti i paesi del’Unione. Al termine dei lavori € stato redatto un documento
condiviso comprendente sia raccomandazioni mediche, per definire un percorso
consolidato che accogliesse diagnosi, terapia e presa in carico dei pazienti, sia
raccomandazioni politiche, che si prefiggevano lo scopo di facilitare misure preventive
come lo screening e di promuovere un programma di diagnosi in tutti gli stati Membiri.
Senza una diagnosi, infatti, si assiste ad una progressione della malattia, che grava non
solo su pazienti e famiglie, ma anche sui diversi sistemi sanitari nazionali, a motivo di un
aumento di assenteismo, trapianti d’organo ed invalidita.

Nel documento si auspicava inoltre che I'Unione sviluppasse un progetto per definire
le credenziali minime per i Centri di Riferimento per il Deficit di Alfal-Antitripsina,
nonché per creare una rete europea per la condivisione delle esperienze e delle ultime
scoperte in campo medico. E apparso a tutti fondamentale aumentare 'attenzione e le
conoscenze sul Deficit, da parte del personale sanitario e non.

Questo obiettivo non & perseguibile senza le Associazioni dei Pazienti come la nostra,
che con passione e determinazione si impegnano costantemente nella divulgazione
scientifica e nel supporto ai singoli pazienti.

Sono state giornate memorabili, di grande interesse e stimolo. Per questo desidero
ringraziare in particolare Nuccia Gatta, che presiede un’Associazione unica, in grado di
awvicinare, coinvolgere e. scaldare il cuore.

MARZzO 2017 I YECE

Sarezzo: Concerto dei “Selvaggi Band” e Charlie Cinelli

Sabato 4 marzo. Allinsegna della buona musica, dell’allegria e della condivisione,
presso il teatro S. Faustino di Sarezzo il gruppo musicale “I Selvaggi Band” e Charlie
Cinelli hanno dedicato un concerto alle associazioni di volontariato presenti nel comune
di Sarezzo. Bella sorpresa la presenza straordinaria del Maestro Andrea Bettini con la
sua fisarmonica. L’evento e stato promosso nell’ambito delle iniziative di valorizzazione
del volontariato “lo ci sono per te - Un dono in Comune”. La nostra presidente
quale portavoce di tutte le associazioni Saretine ¢ stata invitata a parlare al numeroso
pubblico presente in sala sul tema proposto. Nuccia, ha accennato brevemente alla
mission della nostra associazione e agli obbiettivi che si propone e ha continuato poi
il discorso sul valore del volontariato, che vede nella
generosita gratuita I'elemento distintivo: volontariato
come patrimonio da promuovere e valorizzare.

| volontari costituiscono il valore aggiunto all’interno
di una societa civile. Alla fine della serata a lei e
all’Assessore Donatella Ongaro sono stati offerti dei
magnifici fiori.

Ringraziamo di cuore chi ha reso possibile la serata
che ha permesso di sensibilizzare e spronare le
associazioni € ogni persona a fare rete per il bene
comune.
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ALPHA-1 EUROPEAN EXPERT GROUP
RECOMMENDATIONS

Alpha-1Antitrypsin Deficiency —
Time to Get Better

Riva del Garda (TN): “Convegno Associazioni amiche di
Telethon” e “XIX Convention scientifica” 13-14 marzo

La Prof.ssa Anna Fra e la dr.ssa Giovanna Lanzani hanno partecipato il 13-14 marzo
2017 alla Convention e Convegno Associazioni amiche di Telethon, svoltosi a Riva del
Garda. Proseguendo sul tema della ricerca scientifica, alcuni dei ricercatori nazionali gia
presenti al Meeting del 25 febbraio (Nicola Brunetti-Pierri del Tigem, Anna Fra dellUNIBS
di Brescia, Federica Michielin con Nicola Elvassore dell’Universita di Padova, e Roberto
Sitia dell’Ospedale S. Raffaele di Milano, si sono poi ritrovati nella splendida cornice tra
i monti e I'alto lago a Riva del Garda (TN),
la cittadina che ogni 2 anni viene “invasa”
da tutti i ricercatori collegati ai progetti e
bandi di ricerca Telethon. E’ stato bello
ritrovarsi e confrontarsi nuovamente e
nell’occasione abbiamo consegnato in
dono a coloro che avevano partecipato
al nostro incontro bresciano, il romanzo
scritto dal Prof. Francesco Callea “La
storia di riccio di mare”.

BRUXELLES-PARLAMENTO EUROPEO
ALPHA-1 EUROPEAN EXPERT GROUP:
RECOMMENDATIONS

llaria Ferrarotti

Grazie al supporto di Apha-1 Global, nel corso del 2016 ¢ stato istituito un gruppo
di 10 esperti AATD europei (per I'ltalia, llaria Ferrarotti), con lo scopo di promuovere
i bisogni dei pazienti Alfa presso il Parlamento Europeo. A tal fine il 22 marzo 2017
Seb Dance (UK), membro del Parlamento Europeo ha lanciato al parlamento stesso le
Raccomandazioni stilate dal gruppo. Dance ha sottolineato come le politiche dell’ Unione
Europea su salute pubblica e malattie si stiano
dirigendo verso approcci piu inclusivi, incoraggiando
un miglior accesso a diagnosi e terapie, per esempio
grazie alla creazione dei Network per le Malattie Rare
o ERN.

Per scaricare le Raccomandazioni visita il sito:
http://www.alpha-1global.org/wp-content/
uploads/2017/03/RPP-E-01-17_Alpha-1-
Booklet_14-03-17.pdf

A breve verranno pubblicate in italiano sul sito
dell’associazione.
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Bruxelles: Alpha-1 Global

Il dr. Fabio Spreafico, come avete potuto leggere nel suo articolo sopra riportato, ha
partecipato ad un meeting europeo sul Deficit di Alfa1-Antitripsina, tenutosi a Bruxelles
presso il Parlamentarium. Ringraziamo di cuore Fabio per aver partecipato a questi
incontri di alto respiro istituzionale in nostra rappresentanza.

Francoforte 5-6 aprile 2017 ERN Lung

II'5 e il 6 aprile, il nostro socio dr. Stefano Guerini ha partecipato al meeting Europeo
in ambito polmonare per la Creazione degli ERN, tenendo alta I'attenzione sulla nostra
condizione genetica dal punto di vista dei pazienti. A seguito di questa riunione & stato
chiesto a Stefano di essere membro del “patient board”. Grazie infinite a Stefano che
ora e membro ePAG per il comparto polmonare. Di seguito i dettagli dell'incontro.

FRANKFURT ERN LUNG

Stefano Guerini

Nel campo della ricerca e in particolare di quella medica grandi sono i vantaggi che si
possono ottenere dall’unione delle forze. La comunita Europea vuole stimolare questa
opportunita e ha spinto verso la creazione degli European Research Network (ERN).
Lintento &€ che queste realta mettano in contatto i centri che piu conoscono a fondo
particolari patologie in modo che il loro sapere sia fruibile anche da piccole realta,
magari a centinaia di chilometri di distanza. Promuovendo lo sviluppo di questi gruppi la
Comunita Europea vuole stimolare la cooperazione tra medici ricercatori dediti allo studio
di patologie rare in modo da ampliare la loro visione avendo accesso a una casistica piu
ampia € istituendo coordinatori di comprovata esperienza. Al deficit di Alfa1 Antitripsina
e stato dedicato un settore tra le patologie rare del polmone a cui si dedica in particolare
I'ospedale universitario di Francoforte. Ed € qui che I'incontro & stato ospitato nei giorni
5 e 6 aprile 2017. Si & trattato prima di tutto di un incontro organizzativo durante il quale
il Prof. Thomas Wagner, in qualita di responsabile della sezione polmonare, haillustrato il
progetto ERN alle varie istituzioni e associazioni presenti. Le sessioni successive hanno
permesso approfondimenti dedicati alle patologie coinvolte. Jan Stolk, dell’Universita
di Leiden e coordinatore della sezione sul deficit di Alfal antitripsina, ha riunito pazienti
(oltre a me era presente una rappresentanza dei pazienti olandesi) e medici esperti in
materia: Corsico, Chorostowska, Fregonese.

Un successivo incontro ha permesso poi a ogni gruppo di promuovere le proprie istanze
in modo che i bisogni di ognuno potessero eventualmente trovare appoggio negli altri.
Temi quali I'importanza di sviluppare la comunicazione e I'informazione riguardo alle
patologie rare o il bisogno di trovare maggiore supporto dal mondo della clinica con
uno sviluppo maggiore di linee guida hanno trovato I'appoggio di molti gruppi. Non da
ultimo nel gruppo sul deficit di Alfal antitripsina abbiamo insistito sull'importanza di
regolamentare i metodi diagnostici cosi da uniformare il piu possibile i dati.
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Questo & un tema molto sentito in particolare da chi si occupa di una patologia, nella
quale & fondamentale distinguere le varianti su base molecolare. Lasciamo quindi
ora che il mondo della clinica specialistica trovi gli spazi e i modi piu adeguati per
collaborare, i pazienti potranno solo averne benefici.

Coccaglio (BS): Update nella gestione del paziente BPCO,
diagnosi cura, indagine su malattie rare e focus su deficit di
alfal antitripsina

Si e tenuto il 6 aprile a Coccaglio, presso I'Hotel Excelsior, un convegno dedicato ad un
Update nella gestione del paziente BPCO, diagnosi cura e indagine sulle malattie rare e
focus sul deficit di alfal antitripsina, organizzato dalla Fondazione Istituto Ospedaliero
di Sospiro, con il supporto di Grifols Italia e GSK. Il Convegno rivolto ai MMG ha visto i
nostri esperti, Prof. Tantucci, dr.ssa Pini e dr. Corda, responsabile scientifico dell’evento,
fornire un aggiornamento sul deficit di AAT che ormai non € piu considerato solo una
malattia rara, bensi una sorta di laboratorio per meglio comprendere i vari aspetti oscuri
della BPCO comune. Levento ha permesso di approfondire le conoscenze in merito alla
BPCO alle implicazioni legate alla gestione ambulatoriale e all’aderenza dei pazienti agli
schemi terapeutici per poter fornire ai MMG un quadro clinico e terapeutico aggiornato
alle piu recenti linee guida nonché la necessita di diagnosticare correttamente la forma
genetica di malattia, cioe I’enfisema polmonare associato alla carenza genetica di alfat-
antitripsina. Nuccia ha distribuito il materiale educazionale dell’associazione.

Lisbona: “6th Patient Congress” and “3rd International
Research Conference on Alpha-1 Antitrypsin

Sietenuto il 5 e il 6 aprile il 6° congresso internazionale dei pazienti organizzato dalla
Global Alliance a Lisbona. Un momento significativo e importante per la vita delle
associazioni a livello internazionale che si declinano poi in importanti strumenti per i
pazienti (raccomandazioni europee, campagne di sensibilizzazione e consapevolezza
ecc..). Hanno partecipato per noi Cristina Barbiero e la figlia Costanza Ciuffini.

Di seguito i dettagli nell’esaustivo articolo che Cristina ha scritto per noi.

La dr.ssa llaria Ferrarotti ha rappresentato la comunita scientifica italiana alla terza
conferenza scientifica internazionale.

LISBONA, 5-8 APRILE 2017
IL 6° CONGRESSO MONDIALE DEI PAZIENTI

Cristina Barbiero

Dopo il Congresso di Barga di due anni fa e di Barcellona nel 2013, quest’anno ¢ stata
Lisbona ad accogliere i delegati dei 34 paesi che si sono riuniti per il 6° Congresso
Mondiale dei Pazienti e la 3° Conferenza Mondiale sulla Ricerca per I'Alfa1-AT.

E un appuntamento biennale molto atteso dalle associazioni di tutti i paesi. Si tratta del
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momento piu importante in cui i rappresentanti della comunita scientifica, dei pazienti,
delle industrie farmaceutiche e di tutti gli stakeholder dell’Alfal si incontrano per fare il
punto su ricerca, nuove tecniche, attivita di advocacy e di conoscenza della patologia.
Quest’anno sono stata delegata dalla nostra associazione come rappresentante italiana
al Congresso. Con me &€ venuta Costanza, la mia seconda figlia e paziente Alfal, nonché
studentessa di medicina, che per la prima volta ha sperimentato le attivita associative
e ha incontrato la comunita scientifica piu accreditata mondialmente. Costanza e i suoi
due fratelli sono pazienti MNull, e, solo ora che si affacciano alla vita adulta, si stanno
interessando alla loro condizione in modo piu attivo e partecipano, seppur limitatamente,
alle attivita dell’associazione. All'aeroporto a Lisbona abbiamo incontrato i delegati
svizzeri e abbiamo fatto insieme il viaggio fino all’hotel. Tutte le attivita
congressuali e ricreative si svolgevano all’interno dello splendido
Intercontinental Hotel, consentendo ai partecipanti di poter godere in

ogni momento sia della conferenza che dei momenti di socialita e di MEd][a[ fﬂDbal [ﬂ"ﬂbi}r i
scambio tra un appuntamento e I'altro. tﬁhnﬁfﬁ'ﬁﬁ"ﬁhﬁmmu ity —
==tr bl L nily

L'apertura del Congresso dei pazienti, nel tardo pomeriggio del 6 aprile,
dopo la Conferenza Scientifica, & stata dedicata al ricordo di John Walsh.
John & stato senza ombra di dubbio il fautore di tutta questa attivita e
fermento sull’Alpha 1. Uno dei padri fondatori dell’Alphal Foundation
negli Stati Uniti, John ha poi creato Alphanet, una societa senza scopo
di lucro che negli ultimi 25 anni ha contribuito a raccogliere decine di
milioni destinati alla ricerca di una cura definitiva alla patologia. John si
e fatto promotore di un’alleanza globale tra pazienti, mondo scientifico
e industria farmaceutica con I'obiettivo di incrementare la conoscenza
della patologia, di incentivare diagnosi precoci, e I'accesso alle cure
per i pazienti di tutti i paesi. John & stato un vero leader della nostra
comunita € un mentore per moltissimi di noi. Il suo ricordo ha fatto
piangere tanti, anche io ho voluto condividere alcuni personali ricordi
del tempo speso insieme durante una sua visita a Roma di qualche
anno fa, quando ancora c’era Mario. Ricordo di aver pensato che
proprio questo Congresso, con il numero piu alto di paesi partecipanti
di sempre, che si svolgeva in un clima di collaborazione e fiducia
reciproca, era la sua eredita piu importante. John se ne era andato,
sapendo che il suo lavoro sarebbe stato portato avanti da una comunita forte e
determinata.

Il giorno successivo, il 7 aprile, & stato interamente dedicato a condividere con la
comunita dei pazienti le evidenze sulla ricerca, le ultime scoperte, I'efficacia delle terapie,
il trapianto, I'accesso alla terapia sostitutiva. Si sono succeduti sul palco il Prof. Alan
Altraja dell’Universita di Tartu (Estonia), la dr.ssa Sabina Janciauskienne di Hannover, il
Prof. Brantly, dell’Universita di Miami, il dr. Marc Miravitlles dell’Ospedale Universitario
di Barcellona, il dr. Pavel Strnad da Aachen (Germania), la dr.ssa Marion Bouchecareilh
del CNRS francese. Tutti hanno affrontato diversi temi relativi sia ai problemi polmonari,
che epatici, e hanno illustrato i risultati degli studi clinici sulle ultime terapie sostitutive.
Sempre in questa prima giornata c’é stato un approfondimento tecnico-legale
relativamente all’accesso alla terapia sostitutiva per quei paesi che ancora non la
dispensano per veto governativo. L'argomento & stato trattato da Sandra Nestler-
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Parr (UK) e Charles Waller, lobbista della societa Rhode Public Policy Health, che sta
supportando I'associazione presso la Comunita Europea per far pressione su quei
paesi che ancora non concedono I'accesso alle cure sostitutive per i pazienti di Alfat,
e parliamo per esempio dell’Inghilterra, dei Paesi Nordici, ecc...

La giornata si & chiusa con un interessante e curioso intervento sulle problematiche
del sonno, da parte del dr. Leonardo Fuks del Rabin Medical Center di Tel Aviv, e con
un approfondimento sul trapianto polmonare della dr.ssa Rosa Malo de Molina Ruiz,
spagnola.

Il secondo giorno di Congresso e stato interamente dedicato alle attivita associative
dei pazienti. | relatori stessi erano i rappresentanti delle associazioni pazienti di tutto
i mondo. Grazie a Karen Skalvoll, la nostra Alpha Warrior svedese,
abbiamo imparato semplici ma efficaci esercizi fisici per mantenere |l
corpo in forma nonostante la scarsezza di ossigenazione. Con Shane
Fitch, inglese trapiantata in Portogallo, abbiamo scoperto una serie di
utili Applicazioni da scaricare per coadiuvare |'aderenza alle terapie e
il monitoraggio della salute e delle recidive. Karen O’Hara, inglese, ci
ha guidati attraverso un manuale di interessanti consigli di advocacy.
Frank Willersinn, presidente dell’associazione belga, ci ha introdotti
alle tecniche per massimizzare I'impatto delle associazioni, e su come
gestire oculatamente ed in maniera efficace il tempo di noi volontari.
La drssa Joanna Chorostowska, polacca, ci ha raccontato della
fruttuosa collaborazione tra medici e pazienti nell’Europa dell’Est.

Nel pomeriggio del secondo giorno Gonny Gutierrez, il Direttore di
Alpha1-Global ha tracciato le linee guida e le priorita per i due anni a
venire, in vista del prossimo 7° Congresso Mondiale. La Federazione
Globale si concentrera principalmente su:

1. Collaborazione —intesa come relazione tra i leader delle associazioni
pazienti, i medici e ricercatori e ogni altro stakeholder della comunita
Alfal.

2. Materiali, formazione e strumenti di condivisione — la federazione
si occupera di realizzare manuali informativi e di fornire formazione
specializzata. Siincentiveranno gli strumenti tecnologici di condivisione
(gruppo Facebook, whatsapp, ecc...). Il sito e la newsletter bimestrale
saranno ulteriore strumento di condivisione delle news della comunita globale.

3. Espansione del Network — obiettivo della Federazione & far nascere nuove associazioni
nazionali in quei paesi dove ancora non esistono. Incentivare la partecipazione della
comunita dei pazienti agli studi clinici a favore dello sviluppo della ricerca ed espandere
ulteriormente il network dei medici e ricercatori specializzati nell’Alfa.

La domenica 9 & stata dedicata ai saluti e a stringere i contatti che ci sembravano
piu utili. Gi siamo fatti dare la Fat Guide di Alphanet in Italiano da poter mettere sul
nostro sito, abbiamo raccolto un po’ di biglietti da visita, e I'impegno da parte delle
altre associazioni europee a condividere le best practices, le attivita piu di successo,
in modo da importare il meglio da ogni paese. E soprattutto abbiamo consolidato il
nostro network. A posteriori, riflettendo sul Congresso per compilare il questionario di
feedback, quello che di importante ci siamo portati a casa secondo me, & soprattutto
la percezione di avere un network forte e presente, la possibilita di condividere le attivita

-15-



interessanti degli altri paesi, il valore della ricerca e dello sforzo nel cercare soluzioni
definitive, la dimensione globale del lavoro € non meno utile, il contatto con le aziende
farmaceutiche che operano nel nostro mondo e che possono supportare le nostre
attivita.

Pensando a cosa si sarebbe potuto fare meglio, a mio awviso avrei apprezzato essere
coinvolta di piu in attivita cogenerative, mi sarebbe piaciuto insomma essere piu
partecipante e meno spettatore, e avrei dato piu peso anche negli obiettivi globali alle
campagne di awareness e advocacy.

Riporto qui sotto il link per chi fosse interessato a leggere in forma integrale gli interventi
del Congresso e a viverne lo spirito attraverso le foto e i video. http://alpha-1global.
org/en/alpha-1-global-event-archive/3rd-international-research-conference-
on-alpha-1-antitrypsin-and-6th-alpha-1-global-patient-congress/

Stellata (FE): “Lions Day,
la giornata della prevenzione in Piazza”

Ferrara e piu precisamente Stellata di Bondeno ha ospitato nel’ambito del Lions Day
la giornata della Prevenzione in piazza in collaborazione con AVIS, ADMO, AISM e
la nostra associazione. Grazie al nostro consigliere Fabio Ferrini, di cui leggerete di
seguito la testimonianza sull’evento, & stata introdotta la nostra associazione per una
campagna divulgativa sul territorio emiliano, ancora molto carente di diagnosi. Un
grazie anche alla dr.ssa Aiello e al sig Pedroni che hanno permesso I'esecuzione di
spirometrie e valutazioni pneumologiche e al gruppo Lions “Terre del Panaro” che ha
devoluto un’erogazione liberale a sostegno delle nostre attivita.

STELLATA: PROMOZIONE SALUTE AL CITTADINO

Fabio Ferrini

II'9 aprile 2017 si & tenuto a Stellata di Bondeno (FE) il LIONS DAY organizzato dai Club
della zona di Ferrara, nella cornice della celebre Festa dell’ Antiquariato e dell’Usato,
con forte richiamo di presenze vista la splendida location sul fiume Panaro. Il mercatino
occupa I'intero abitato e vede la presenza costante di circa 200 espositori. || Club “Terre
del Panaro”, di cui faccio parte come II° vicepresidente, ha ritenuto importante, sentito il
Consiglio Direttivo dell’ Associazione, promuovere sul territorio la conoscenza del deficit
AAT. Ogni club ha sponsorizzato un servizio gratuito per i cittadini; il nostro, grazie al
supporto dell’Associazione, ha ritenuto utile promuovere il deficit con la diffusione dei nostri
Alfabello e opuscoli specifici e, soprattutto, I'esecuzione di spirometrie con l'ausilio del
tecnico di laboratorio sig Pedroni e della dott.ssa Aiello dell’Universita di Parma, di recente
awvicinatasi alla nostra Associazione. Quindi, oltre a sollecitare i visitatori sulla conoscenza
della malattia, sono state eseguite circa 30 spirometrie. Ancora grazie al sig. Pedroni e alla
dr.ssa Aiello senza i quali tutto cid non sarebbe stato possibile, oltre ai Clubs, tra cui il mio,
per il largo supporto e fede nella mission.
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Brescia: Convegno “Brescia Pneumologica”

Anche quest’anno I'associazione, nella persona della vicepresidente Cristina Paterlini
ha portato il saluto alla VIl edizione del Convegno di Brescia Pneumologica tenutosi
presso la sede dell’Ordine dei Medici il 22 aprile.

Convegno dedicato quest’anno al tema “Malattie broncopolmonari a Brescia:
problematiche emergenti tra interventi terapeutici e organizzativi”.

E’ stata ricordata l'alta prevalenza della condizione del deficit nella nostra provincia
e che solo con una diagnosi del deficit di alfal antitripsina € possibile accedere alla
terapia sostitutiva a base di alfal antitripsina in grado di rallentare la perdita di tessuto
polmonare come dimostrato dallo studio Rapid.

L'appello quindi rivolto agli Pneumologi € MMG riuniti in sala € stato quello di pensare
all'aspetto genetico nella valutazione di una BPCO o nell’enfisema giovanile, effettuando
un facilissimo test, I’Alphakit, da eseguire in regime di esenzione temporanea del ticket
con il codice R99 per la Regione Lombardia.

Tra i Relatori alcuni dei nostri soci specialisti pneumologi: il dr. Luciano Corda e la
dr.ssa Laura Pini. Presente in sala anche un rappresentante della associazione “Fibrosi
Cistica” che ci ha consentito di citare lo studio Aria in corso in Valle d’Aosta, promosso
dal dr. Baderna e dalla sig.ra Sara Dematteis della Associazione Fibrosi Cistica con i
loro collaboratori che hanno in corso una campagna di screening che vede coinvolte
entrambe le nostre associazioni (nelle scuole superiori, tra le forze dell’ordine ecc...).

MAGGIO 2017 RN VEEE

Sarezzo (BS): Concerto di Primavera

Il 12 maggio, presso il teatro S. Faustino di Sarezzo (BS), Gli amici della Lirica, con il
patrocinio dell’assessorato alla cultura del Comune di Sarezzo hanno presentato uno
splendido “Concerto di Primavera” a favore della nostra associazione. L' eccellente cast
ha eseguito meravigliose arie e romanze tratte da famose opere e operette che hanno
deliziato la platea gremita di spettatori. Bravissimi i cantanti, briosa la presentazione,
virtuosa 'accompagnatrice al pianoforte e soprattutto emozionante il debutto del
giovanissimo tenore Edoardo Nember di 9 anni. Un sentito ringraziamento ai bravissimi
artisti e al sig. Carlo Drera, anima organizzatrice dell’evento che con grande generosita
ha devoluto l'intero incasso della serata alla nostra associazione.

Sarezzo (BS): Assemblea ordinaria dei soci

II' 13 maggio, a Sarezzo (Bs), con inizio alle 9.15, si & svolta I'assemblea ordinaria
della nostra associazione. Numerosi i soci presenti accorsi anche da fuori provincia e
regione. Presente quale ospite gradita la responsabile dell’associazione Svizzera signora
Renate Shashoua. La Presidente ha ringraziato i Consiglieri presenti, I'assessore ai
servizi sociali del comune di Sarezzo sig.ra Donatella Ongaro, il sig. Angelo Prandelli
Consigliere del’ANTO (Associazione Nazionale Trapiantati d’Organo e nostro
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fotoreporter), il tecnico di fisiopatologia respiratoria sig. Leonardo Pedroni che si
e reso disponibile a eseguire su richiesta spirometrie semplici, il dr. Lippi e la dr.ssa
Pisani (ditta CSL Behring) che presentavano I'Easykit per la determinazione genetica.
Prima di passare ai lavori della giornata € stato ricordato con stima, affetto e commozione
I'amico John Walsh.

| lavori della sessione scientifica sono iniziati con gli approfondimenti epatici nei bambini e
negli adolescenti con una interessante relazione del dr. Fuoti e per gli aspetti relativi agli
adulti a cura della dr.ssa Benini e del dr. Salmi che si & reso disponibile ad effettuare
gratuitamente il Fibroscan, metodica che valuta con tecnica non invasiva la elasticita
o rigidita del fegato (espressione di danno epatico), a chi ne fara richiesta ai numeri
dell’associazione. Successivamente il dr. Corda e la Prof.ssa Fra hanno relazionato
sull'importantissimo 1° Meeting dei Ricercatori del 25 febbraio scorso, supportato
dalla ditta CSL Behring che ringraziamo sentitamente. Lo spazio per la discussione
ha consentito ai presenti di rivolgere domande ai relatori per ulteriori approfondimenti.
La sessione associativa ha visto la relazione della Presidente Nuccia Gatta, sulle
problematiche della Domiciliazione della terapia sostitutiva, sui vari incontri tenuti
con rappresentanti istituzionali di cui avete letto in precedenza, sui convegni e sulle
attivita intraprese e in programma (Info Alfa Day, La salute in Piazza, AIPO, GARD ltalia,
Telethon, e PAG, ERN, Concerti, ecc.), sui vari progetti in corso (Varianti Rare, Studio
Pillar, Sputum, Friends Raising, collaborazione con studio tedesco su ERN epatici, ecc).
La sig.ra Cristina Barbiero che insieme alla figlia Costanza ha partecipato come
nostra delegata al Congresso dei pazienti organizzato dalla Global Alliance a Lisbona
ha illustrato, i temi associativi esposti al congresso e I'attivita del gruppo Alpha warriors
di Karen Skalvoll.ll dr. Corda a nome della dr.ssa llaria Ferrarotti ci ha ragguagliati
sulle novita in ambito scientifico internazionale emerse dalla Conferenza Scientifica
Internazionale di Lisbona. A seguire i resoconti delle nostre nuove leve che ci hanno
degnamente rappresentati a livello istituzionale e che ringraziamo di vero cuore nella
speranza che anche altri seguano il loro esempio.

Il dr. Fabio Spreafico ci ha fatto rivivere la sua emozione al Quirinale e raccontato
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la sua partecipazione a Bruxelles come pure il dr. Stefano Guerini che ha
partecipato a Francoforte ad un importante incontro del Gruppo scientifico del
Registro Internazionale AIR per la costituzione delle reti europee ERN ed ePAG.
Dal punto di vista delle strutture specialistiche il dr. Corda e la dr.ssa Benini ¢i hanno
illustrato come sia per 'aspetto polmonare che epatico il coinvolgimento nelle reti
europee sia davvero ben awviato. Una grande opportunita per tutta I’Alfal italiana che
non si presenta divisa 0 a comparti stagni, ma che dimostra quanto tutti gli attori siano
ben affiatati e collaborativi.E’ stato poi illustrato come I'associazione e noi tutti possiamo
aderire al progetto di crowdfunding (locandina a pag. 29)
per il sostegno del laboratorio di genetica del San Matteo
di Pavia, dove opera la dr.ssa Ferrarotti. A chiusura la
relazione e I'approvazione dei bilanci a cura della tesoriera
sig.ra Emiliana Bonera che ha ricordato ai presenti
I'importanza del Rinnovo iscrizioni € la devoluzione del 5
per mille. Lassemblea si & conclusa alle ore 13.00 con un
gustoso buffet e con lo scambio di saluti.

Aosta: Progetto Aria

La VI Edizione del progetto Aria ha visto coinvolti quest’anno, oltre alle consuete classi
V dei licei con 178 screening eseguiti, anche il personale della Guardia di Finanza con
112 Kit e anche il personale di un ipermercato di Aosta con 140 prelievi eseguiti.

Un grazie di vero cuore al dr. Paolo Baderna e alla sig.ra Sara Dematteis della
Associazione Fibrosi Cistica e nostra delegata per la regione Val D’Aosta, motori
instancabili e preziosissimi che operano sul territorio con una capillarita davvero
encomiabile e che hanno generosamente supportato la campagna di crowfunding a
sostegno del laboratorio di genetica del San Matteo di Pavia.

cllVcllefb | |/ /|

Bologna: Congresso Nazionale CARD ltalia

Il Prof. Fernando De Benedetto, si & fatto nostro portavoce al XV Congresso Nazionale
CARD ltalia (Confederazione Associazioni Regionali di Distretto) per le “Cure Domiciliari
e Piano Cronicita”, in una sessione dedicata alle malattie rare e patologie polmonari il
9 giugno.

Presentando alcune slides sul deficit di alfal antitripsina, sulla sua diffusione sul territorio
nazionale e soprattutto sulla nostra richiesta di aiuto per la domiciliazione ha suscitato
notevole interesse della platea tanto che i rappresentanti dei distretti hanno promesso
di farsi carico del progetto di infusione domiciliare/distrettuale della terapia sostitutiva.
Ringraziamo di vero cuore il Prof. De Benedetto per questa importante opportunita
di divulgazione chiedendogli di continuare a sensibilizzare su questa tematica nei vari
consessi scientifici.
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Bologna: XLIV Congresso Nazionale
della Pneumologia Italiana AIPO

Dal 10 al 13 giugno, sempre a Bologna, si & svolto il XLIV Congresso AIPO. Come ormai
da numerosi anni cogliamo I'opportunita di partecipare a questo importante evento che
oltre alla visibilita permette di fare rete con altre associazioni. | dettagli delle giornate
nell’articolo del nostro consigliere Fabio Ferrini, che ringraziamo sentitamente insieme
a tutto il gruppo dei nostri medici specialisti.

XLIV CONGRESSO AIPO: PROGRESSO E
INNOVAZIONE TECNOLOGICA IN PNEUMOLOGIA

Fabio Ferrini

Dal 10 al 13 giugno si & tenuto a Bologna il XLIV Congresso Nazionale della Pneumologia
ltaliana organizzato da AIPO “Associazione Italiana Pneumologi Ospedalieri” a cui ha
partecipato anche la nostra Associazione rappresentata dal Gruppo IDA (Prof. Angelo
Corsico, dr. Luciano Corda, dr. Bruno Balbi), da specializzandi e dallo scrivente Fabio
Ferrini, paziente e membro del Consiglio Direttivo. Durante le giornate del Congresso
al centro della nostra presenza ¢ stata I'opera di divulgazione agli operatori di settore
con nostro materiale divulgativo (opuscoli, brochure e copie di Alfabello). Molti medici
si sono dimostrati molto incuriositi, altri ¢ci conoscevano gia ed hanno dimostrato
soddisfazione sia per la nostra presenza sia per la nostra energia divulgativa a tutti i
livelli, dai necfiti alle Istituzioni. La nostra azione & stata rivolta anche all’interazione con
le altre Associazioni presenti tra cui la BPCO e la Federasma, al fine di trovare vicinanza
su temi comuni e collaborazione per il futuro. Lo scrivente, con intervento speech e
video, ha presentato la nostra Associazione nello spazio Pneumocinema alla presenza
di operatori del settore, medici, associazioni, ecc.., suscitando ulteriore interesse nei
presenti. Si ringrazia la presenza fattiva del dr. Luciano Corda.

La volonta della nostra Presidente di partecipare a questo importante evento
sicuramente ha permesso di rafforzare lo spirito della Carta di Nocera Umbra tra le

Associazioni e promulgare la nostra mission.

Milano: Riunione Gruppo IDA

Fondamentale per la “vita” dell’alfal antitripsina a livello italiano, e sempre piu con risvolti
internazionali, & Iattivita del Gruppo IDA (Identificazione Deficit di Alfal antitripsina) da
dove partono le maggiori iniziative sia in ambito culturale che pratico clinico. Il 21 giugno
a Milano si sono incontrati i membri del Gruppo IDA di cui facciamo parte per discutere
delle varie criticita e soprattutto per delineare gli eventi futuri. Un sincero ringraziamento
a tutti i membri del gruppo stesso che con dedizione instancabile cercano di fare fronte
alle tante difficolta e sollecitazioni.
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Roma Montecitorio: Il Rapporto sulla Condizione
della persona con Malattia Rara in ltalia

[l 27 luglio 2017 ¢ stato presentato, nell’Aula dei gruppi parlamentari di Montecitorio,
“MonitoRARE” - il Il Rapporto sulla condizione delle persone con Malattia Rara
in ltalia realizzato dalla Federazione ltaliana Malattie Rare UNIAMO F.ILM.R.
Ringraziamo il nostro socio dr. Stefano Guerini che ha partecipato per la nostra
associazione e che ha riassunto nell’articolo di seguito i lavori della giornata.

MonitoRARE: ROMA 27 LUGLIO

Stefano Guerini

Se a Francoforte abbiamo visto prendere forma gli sforzi della comunita Europea nel
progetto ERN e in particolare nell’ambito delle patologie rare polmonari, anche in ltalia
€ viva la sensibilita riguardo queste tematiche. In particolar modo il 27 luglio 2017
si & tenuta a Roma, I'annuale presentazione del
rapporto MonitoRARE, organizzato dall’associazione
UNIAMO; quest’'ultima in ltalia si occupa di
collegare tra loro le varie associazioni di pazienti
con patologia rara presenti sul territorio. Il sincero
interesse era dimostrato dalla presenza di significativi
rappresentanti della politica ltaliana. Ha introdotto
i lavori I'on. Sereni, vicepresidente della Camera,
che ha ricordato come I'attuale legislatura sia attiva
nel’ambito sanitario (in quei giorni era acceso |l
dibattito sul decreto vaccini) e I'intento & cercare di
instaurare un dialogo tra popolazione e istituzioni
basato sulla fiducia, rigettando le infondate paure che spesso circolano tra la gente.
L'on. Binetti, che ha in concreto reso possibile I'evento, ha ripreso alcune tematiche
ricordando il patrimonio di risorse e relazioni umane che I'associazionismo pud vantare,
I'impegno che questi stessi organi promuovono per sostenere il diritto alla vita e alla
salute e ancora I'importanza della fiducia: & nostro compito combattere contro la cultura
del sospetto. La prima parte della mattinata € stata poi introdotta dalla presidentessa
dell’associazione UNIAMO, Tomasina lorno. E stata quindi I'occasione per leggere le
parole rivolte all’associazione da Terkel Andersen, presidente di EURORDIS (un’alleanza
di associazioni di pazienti) che incoraggiava il cammino sulla strada degli ERN e
dello sviluppo dei registri dei pazienti e si congratulava per la recente legge italiana
riguardante gli screening neonatali. L'on. Piccione ha poi ricordato i numerosi impegni
del nostro paese nel’ambito delle malattie rare ma ha anche calato la questione in
termini piu pratici: &€ necessario aumentare la sensibilita dei medici di medicina generale
in particolare per accorciare i tempi di diagnosi di queste patologie. Si € anche parlato
di una nuova proposta di legge, portata avanti dalla stessa Binetti, che punta a creare
percorsi appositi per I'inserimento dei “malati rari” nel mondo del lavoro. Ha sostenuto
questo aspetto anche la presidente onoraria di UNIAMO Renza Barbon Galuppi.
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Si & passato quindi alla presentazione del rapporto stesso. Un primo spettro
interessante € che I'ltalia si e dimostrata sicuramente al’avanguardia instaurando
un sistema di valutazione delle implementazioni in ambito delle patologie rare. Resta
perd da lavorare sul lato paziente. E interesse di UNIAMO insistere nel portare la rete
ePAG (la rete di associazioni di pazienti) anche in Italia cosi da instaurare una maggiore
collaborazione con I'Europa. In questo senso si e ricordato perd I'importanza degli
ERN e di quanti benefici potranno esserci per i pazienti: grazie agli ERN i pazienti
saranno piu vicini ai centri di cura. In questo senso perd non dovra essere dimenticata
importanza di sostenere la ricerca universitaria. A titolo di esempio per quanto
riguarda queste nuove realta ha parlato il dr. Giorni, coordinatore alllRCSS Rizzoli
e appartenente al gruppo ERN Bone disease. Per quanto entusiasta del progetto e
fiducioso delle possibilita che si verranno a creare, ha sottolineato come queste realta
hanno anche bisogno dei tempi corretti per assestarsi e porre le corrette radici cosi
da svilupparsi poi in maniera florida; un eccessivo stress in questa fase potrebbe
invece essere deleterio. E stato poi significativo vedere come anche dal suo punto di
vista sia fondamentale ridurre i tempi di diagnosi delle patologie rare, prospettando
un passaggio dagli attuali 7 anni di media, a 5 anni nel minor tempo possibile.
Ilmondo dellaricerca ha potuto poi esprimersi attraverso le parole della dr.ssa Carducci,
membro della societa scientifica SIMMENS che ha descritto piu nei dettagli il recente
miglioramento nell’ambito degli screening neonatali.

La seconda sessione & stata guidata dalla presidentessa emerita. Ha potuto
interloquire con la dr.ssa Petraglia, presente in rappresentanza dell’ AIFA ricordandole
e chiedendole notizie riguardo il tavolo sulle malattie rare che I'Agenzia ha
instaurato ancora nel 2007 e di cui si sono perse le tracce e che avrebbe dovuto
lavorare in particolare modo anche per l'aspetto dell’accessibilita dei farmaci.
La risposta non si ¢ fatta attendere confermando che il tavolo non ufficialmente
non ha avuto un seguito ma che in maniera informale questo & ancora attivo.
In ultimo ¢ stata poi I'occasione di sentire anche la voce dell’Istituto Superiore di Sanita,
rappresentato dalla dr.ssa Taruscio che ha insistito sul ruolo delle regioni, auspicando
che si muovano in maniera uniforme, e sull'importanza di promuovere e strutturare
coerentemente con I'Europa i registri dei pazienti: sara anche questo di grande aiuto per
gli ERN. E stato ancora una volta molto stimolante vivere 'impegno organizzato di tante
persone che, in un mMondo sempre pil conNesso e vicino a tutti noi, vede realizzarsi con
piu facilita progetti una volta impensabili ma che avranno grandi ripercussioni su quei
malati che, in quanto “rari” si sentono a volte i piu piccoli.

AcosTo 2017 NN NG

Dopo essere stati contattati dal Prof. Pietro Invernizzi, direttore della cattedra di
Gastroenterologia Universita Bicocca e direttore UOC dell’Ospedale San Gherardo di
Monza, responsabile di uno dei tre centri italiani coinvolti nel’lERN RARE sul fegato
e immediatamente iniziata una collaborazione tra il centro tedesco di Aquisgrana,
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referente in Europa per il deficit Alfal all'interno delle reti ERN epatiche, e le nostre
due epatologhe dr.ssa Federica Benini e dr.ssa Giovanna Lanzani, e si & delineata una
importante collaborazione in ambito internazionale per lo studio della malattia epatica
nel deficit di Alfal antitripsina. Nell’articolo della dr.ssa Benini alcuni approfondimenti
che aprono a grandi speranze per i pazienti con malattia epatica da deficit di Alfal
antitripsina.

STUDIO EUROPEO SULLA MALATTIA EPATICA
CORRELATA AL DEFICIT DI AAT

Federica Benini

Il coinvolgimento epatico € la seconda causa piu comune di malattia nei pazienti
affetti da deficit di alfal antitripsina (AATD), tuttavia spesso rimane non rilevato
fino ad uno stadio molto tardivo. A cid si aggiunge il fatto che i pazienti affetti
generalmente presentano solo sintomi aspecifici, se non addirittura assenti; inoltre,
le misurazioni diagnostiche di routine (ad es. dosaggio delle transaminasi) spesso
non rivelano anomalie. E quindi fondamentale che i disturbi epatici siano diagnosticati
precocemente, in modo da prevenire le complicanze e trattare i fattori di rischio
concomitanti. La storia naturale della malattia epatica correlata a AATD negli adulti ad
oggi tuttavia non & ancora ben nota, e terapie specifiche per questa condizione sono
ancora in fase di studi preclinici. Per migliorare le conoscenze riguardanti la malattia
epatica correlata a AATD, sperimentatori europei operanti nell’ambito delle reti ERN
e coordinati dal centro di Aquisgrana, in Germania, hanno recentemente avviato uno
studio di ricerca, prospettico e multicentrico, coinvolgente diversi Paesi in Europa.
Ma che cosa sono le reti ERN?

Il progetto delle Reti di Riferimento Europee (ERN), creato nel 2011, ha I'obiettivo di
formare una struttura di gestione per la condivisione delle conoscenze e il coordinamento
delle cure sanitarie nell’Unione Europea. Le Reti costituiscono un network di centri
di expertise, prestatori di cure sanitarie e laboratori, con un’organizzazione che
supera i limiti di un singolo stato. Obiettivo delle ERN ¢ affrontare malattie rare o
complesse, condizioni che richiedono cure altamente specializzate e conoscenze e
risorse condivise. Le ERN promuovono la condivisione e la diffusione di competenze,
e rappresentano il mezzo che consente ai medici di accedere ad esse superando i
confini del proprio Paese. La loro creazione mette in collegamento operatori sanitari
altamente specializzati in patologie complesse a bassa o rara prevalenza, quelle che
presentano una soglia non superiore a 5 pazienti su 10.000. Sono piu di 900 le unita
di assistenza sanitaria altamente specializzate aderenti alle Reti europee, provenienti
da oltre 300 ospedali di 25 Stati membri. Ognuna delle 24 Reti di Riferimento Europee
lavora su specifiche aree di competenza, tra cui quelle relative alle patologie rare
epatiche (RARE-Liver - European Reference Network on Rare Hepatological Diseases).
In questo contesto, I'universita di Aquisgrana & stata riconosciuta, nell’ambito
degli ERN, come centro coordinatore epatologico per il deficit di alfal antitripsina.
In che cosa consiste lo studio?
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Lo studio ¢ di tipo osservazionale, quindi non interventistico, prospettico, e si propone
di valutare la situazione epatica di ogni soggetto arruolato nello studio tramite
la somministrazione di questionari (riguardanti la situazione clinica del paziente,
I'esito dei suoi esami di laboratorio e strumentali), I'esecuzione di esami genetici e
I'effettuazione del fibroscan per valutare il grado di fibrosi epatica. | partecipanti
allo studio ricevono un’analisi completa e gratuita del loro coinvolgimento epatico
individuale, e ricevono indicazioni personalizzate per la gestione della loro malattia.
Negli scorsi mesi siamo stati contattati dai colleghi di Aquisgrana per partecipare allo
studio. Stiamo quindi preparandoci a sottoporre il protocollo di studio al Comitato Etico
della Provincia di Brescia, sperando che al piu presto anche I'ltalia si possa unire al
network europeo in questo importante studio di ricerca.

SETTEMBRE 2017 A

MILANO: Congresso ERS

Il pit importante Congresso Pneumologico europeo, forse mondiale, I'ERS, si € tenuto
quest’anno a Milano dal 9 al 13 settembre. Un’occasione di approfondimento scientifico
ma anche di possibilita di incontri e confronti sia in ambito scientifico che associativo.
Come leggerete dagli articoli di seguito, corposa & stata la partecipazione del comparto
alfal: llaria Ferrarotti, Angelo Corsico, Bruno Balbi, Claudia Sangiorgi, Luciano Corda,
Stefano Guerini, i vari specializzandi “Tantuccini”, ... una gran bella squadra, GRAZIE!

MILANO: CONGRESSO ERS “EUROPEAN
RESPIRATORY SOCIETY”

Stefano Guerini

Lincontro ERS a Milano € stata un’occasione che ha riunito moltissime realta che
gravitano attorno al mondo della patologia polmonare. Le presentazioni spaziavano da
quelle che da sempre richiamano interesse in pneumologia agli ambiti pit innovativi;
e stato interessante vedere come anche piccoli gruppi di ricerca da tutte le parti del
mondo avessero I'occasione di esporre la propria esperienza.
Il deficit di Alfal AT ha avuto il suo degno spazio di nota.
In particolare ho potuto assistere alla presentazione dei
lavori di un gruppo argentino che sta valutando la possibile
associazione tra il deficit e altre problematiche.

La “nostra patologia” & stata tema di interesse anche di un
gruppo svizzero e di un laboratorio francese. E poi seguita
la presentazione della “nostra” Ferrarotti che ha mostrato
come il suo laboratorio lavori con tecniche innovative e piu
efficienti, suscitando l'interesse dei presenti addetti al settore.
Personalmente & stata poi per me I'occasione di conoscere
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Frank Willersin che come molti sapranno &, oltre che amico di Nuccia, anche un attivo
promulgatore della causa Alfal. In particolar modo Willersin ha tenuto un breve discorso
sullimportanza di diffondere la conoscenza della problematica alfal nel mondo ma,
senza andare lontano anche in alcuni paesi della nostra Europa. Significativo & stato
I’'esempio da lui riportato: in Romania i pazienti registrati con deficit di alfal si contano
nel numero di poche unita. Ha quindi mostrato il dépliant informativo che sara diffuso
per una corretta e esaustiva informazione. Al seguito di Frank ho poi incontrato Gonny
Gutierrez, la responsabile delle relazioni della Global Alliance, e il diretto responsabile
della stessa, Herry Moehring; entrambi molto affabili e sinceramente volenterosi di
impegnarsi per la causa.

Nel pomeriggio tutti e tre hanno poi avuto I’'occasione di discutere con i rappresentanti
delle case farmaceutiche attive per il deficit riguardo le novita riguardanti la terapia.
Sono tornato a Brescia con una ventata, € il caso di dirlo, di ottimismo per aver
incontrato tutto un mondo di persone attente e entusiaste nel dedicarsi agli altri.

ELF

llaria Ferrarotti

La European Lung Foundation (ELF) & stata fondata dalla European Respiratory
Society (ERS) nel 2000 allo scopo di riunire professionisti del settore, pazienti e pubblico
per migliorare la salute respiratoria.

Durante lo scorso Convegno Europeo di Malattie Respiratorie (Milano, 9-13 settembre
2017), e stata dedicata un’intera giornata alla presentazione delle attivita di ELF per
il prossimo anno e a workshop interessanti che hanno coinvolto i membri delle varie
associazioni di pazienti. Sono state proposte le priorita per il biennio 2017/2018,
owvero: tutela della donna, ineguaglianze sanitarie tra i paesi europei, qualita dell’aria e
malattie rare.

Progetti, eventi ed informazioni su ELF sono reperibili su http://www.europeanlung.org.

IL MICROBIOMA SBARCA IN EUROPA!
Bruno Balbi - Claudia Sangiorgi

Proprio cosl. Lo studio del microbioma nell’espettorato dei pazienti con il Deficit
di Alfal Antitripsina e arrivato in Europa. Pil precisamente al Congresso della
Societa Europea di Pneumologia (European Respiratory Society, ERS) che si
e tenuto quest’anno a Milano. si tratta del Congresso piu grande (oltre 21 mila
partecipanti) e piu importante al mondo sul tema delle malattie respiratorie.
Ma andiamo con ordine. A Febbraio abbiamo inviato i nostri dati alla segreteria
scientifica sotto forma di riassunto (abstract). Tenete conto che I'ERS riceve ogni
anno migliaia di abstracts da tutte le parti del mondo. Compito della segreteria
scientifica € quello di accettare o non accettare I'abstract sulla base della sua
valenza scientifica. Una volta accettato, sempre la segreteria scientifica decide in
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che forma i dati verranno presentati. Lo spazio ed il tempo sono limitati, per cui la
gran parte degli abstract sono accettati come Posters. I'’Autore ciogé e tenuto a
preparare un Poster (o cartellone in Italiano) che dovra poi essere affisso nel luogo e
all’orario indicato sul Programma. Solo una minoranza di abstracts - quelli ritenuti piu
meritevoli - sono accettati come “Comunicazione Orale”. LAutore in questo caso &
tenuto a preparare una decina di diapositive e di presentarle nel corso di una seduta
che di solito dura un’ora e mezza e prevede circa 12 presentazioni. Al termine della
presentazione - owviamente, come le diapositive, in Inglese vi &€ la discussione
con domande sia da parte dei Moderatori della sessione che del pubblico in sala.
Ebbene il Microbioma, il nostro lavoro € stato accettato proprio come Comunicazione
Orale. E cosi Claudia Sangiorgi, la biologa che lavora da circa due anni a questo
progetto, ha avuto I'onore e I'onere di preparare le diapositive e presentarle allERS.
La sessione era programmata per
domenica 10 settembre alle ore
14.45 come prima presentazione di
una serie di dodici. A presiederla in
qualita di moderatori due eminenti
medici e scienziati: il Prof. lan
Adcock del’Ospedale Bromptom
di Londra e il Prof. Reinoud Goses
Olandese di Groeningen.

Nei giorni precedenti il Congresso
grande era la agitazione in tutti noi,
specialmente, come potete capire,
per quanto riguarda Claudia, alla
sua prima esperienza di questo
genere. Diapositive viste e riviste,
fatte e rifatte, ripasso del discorso
da fare, ovwiamente con 'ostacolo della lingua inglese, prove di domande e risposte,
il tutto guardando il calendario e contando i giorni che mancavano al fatidico 10
settembre.

Per farla breve la presentazione € andata molto bene. Claudia & stata molto brava sia
nell’esposizione (che tra I'altro € stata nei tempi stretti ed inderogabili della sessione)
sia nelle risposte. lo sono intervenuto solo quando le € stata fatta una domanda
(sulle caratteristiche cliniche dei pazienti) a cui come biologa Claudia non era tenuta
a rispondere. | dati da noi presentati, forse I'argomento che agli Alphas interessa
di piu, dimostrano che anche per quanto riguarda il Microbioma delle vie aeree i
pazienti con il Deficit sono diversi! Diversi dai Controlli (cioé soggetti normali suddivisi
in non fumatori e fumatori) che dai pazienti con BPCO che NON hanno il deficit.
In particolare i pazienti alphas hanno diversi tipi di Batteri nell’espettorato rispetto ai
BPCO non deficitari, e questo a parita tra i due gruppi di alterazioni della spirometria.
Lo studio, finanziato da Grifols International dalla sua sede negli Stati Uniti, € continuato
negli ultimi mesi per aumentare il numero di pazienti e rendere piu affidabili i risultati.
Ma vi posso anticipare che il risultato che ho accennato nelle righe soprastante si
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vede confermato. Che significato pud avere? A prima vista mi pare che sia un dato
interessante anche per la terapia dei pazienti. Se i pazienti Alfal hanno batteri diversi,
per esempio, anche la terapia antibiotica andra misurata su questi ceppi e non data
alla cieca. In futuro poi si potrebbe arrivare a “modulare” la presenza di batteri e la loro
crescita per ridurre la quantita di fattori che danneggiano i polmoni dei pazienti e quindi
a rendere piu semplice € meno gravoso il lavoro dell’Alfat antitripsina che viene infusa
con la terapia sostitutiva. Vi € stata la presentazione dei progetti vincitori dei prestigiosi
premi (ALTA award); il dr. Pasquale Piccolo sul progetto di studio del biomarcatore
di danno epatico al quale abbiamo fornito campioni di plasma e dato il patrocinio.
Il premio ALTA rappresenta un alto riconoscimento dell’interesse nella ricerca sul
DAAT, apprezzamento delle competenze maturate in tale ambito e linfa viva per il
raggiungimento di nuovi traguardi!

Gardone VT (Bs): Conferenza con Martin Halsey

Il 29 settembre, a Gardone VT. (BS), abbiamo patrocinato la conferenza “Cucina
che cura, prevenire ed affrontare le malattie piu comuni con la terapia alimentare”
del dr. Martin Halsey, esperto di fama mondiale sulla nutrizione macrobiotica e sulla
cura attraverso il cibo, che insieme alla dr.ssa Bertella hanno dato utili indicazioni
nutrizionali generali e alcuni approcci specifici per certune patologie.

Trovate nell’inserto centrale, Alfabuono, con alcuni consigli dietetici e ricette forniti
dalla nostra socia pneumologa dr.ssa Enrica Bertella che ringraziamo di cuore.

NovEMBRE 2017 U EENNECEN

Sondrio: Info Alfa Day
“l geni ereditati dalla storia della Valle”

Uno degli Info Alfa Day meglio riusciti, forse il migliore, si & svolto a Sondrio, nella Sala
del Credito Valtellinese, il 18 novembre, grazie al supporto di CSL Behring. Numerosi
i partecipanti tra medici, infermieri, fisioterapisti, pazienti e famigliari in un clima
collaborativo e molto partecipato.

Il Gruppo IDA al completo, specialistilocali e non hanno approfondito
i vari aspetti del deficit di alfal antitripsina.

Molto toccanti le testimonianze dei pazienti e le sollecitazioni rispetto
alle difficolta quotidiane e alle criticita sia di carattere burocratico-
organizzative che pratiche del vivere con questa problematica.
Ringraziamo davvero di cuore per queste testimonianze, di cui
trovate alcuni cenni di seguito, fonte di grandi stimoli e incentivi.
Un sentito ringraziamento alla dr.ssa Pilatti, ad Eva e Massimo che
in prima persona hanno divulgato I'evento coinvolgendo oltre ai
medici e pazienti le istituzioni e le varie associazioni locali.

-27 -



| GENI EREDITATI DALLA STORIA DELLA VALLE

Marinella Pilatti

L'info Alfa Day svoltosi nel giugno 2016 a Bormio aveva suscitato in me, pneumologa in
pensione dopo anni di lavoro svolto negli ospedali di Sondrio e Chiavenna, la curiosita
verso gli aspetti epidemiologici del deficit AAT e il desiderio di vedere coinvolte piu
persone, in particolare piu operatori della sanita locale, nella diffusione delle conoscenze
scientifiche per una corretta diagnosi e gestione delle patologie associate. Da qui il
titolo del recente incontro “I geni ereditati dalla storia della valle” e I'inserimento nel
programma degli interventi di diversi colleghi dei nostri ospedali.

La sala Vitali del Creval, dove si € svolto I'incontro, ha visto una folta partecipazione di
medici, infermieri, fisioterapisti, biologi e altri specialisti, oltre ai pazienti e ai loro familiari.
Lintroduzione al convegno & stata affidata alla dr.ssa Enrica Guanella, direttrice del
Museo e sindaco di Campodolcino, che con la sua relazione ha trascinato i presenti nella
complessa storia della valle, nei secoli passati molto frequentata da popoli di diversa
origine, come gli “invasori” provenienti dal nord Europa che avrebbero “trasportato” fin
qui la mutazione pit importante. Hanno onorato della loro presenza, accompagnata da
messaggi di caloroso sostegno, altri due sindaci, Patrizia Pilatti di Mese e Luca Della
Bitta di Chiavenna (attuale Presidente della Provincia di Sondrio). Lintervento di Annalisa
Piccerillo vicepresidente AIDO ha fissato I'attenzione sulla necessita di collaborare
affinché sempre piu persone possano beneficiare della donazione di organi. In sala erano
presenti due trapiantati, felici del loro “ritorno alla vita“ e impegnati a sensibilizzare gli altri
in ogni maniera. Davide lo fa abitualmente correndo con due scarpe di colore diverso,
simbolo del sentire sempre dentro di sé, oltre alla sua, anche la forza del donatore.
Dai relatori € stato precisato a quali persone, gia con sintomi o solo a rischio, si
debbano offrire quali esami, alcuni eseguibili localmente, altri a distanza, presso i Centri
di riferimento, con la garanzia della consulenza da parte degli esperti e dell'importante
sostegno dell’associazione presieduta dalla trascinante e unica Nuccia Gatta.

Nel corso della tavola rotonda sono stati discussi problemi pratici, relativi ad esempio
alla prescrizione della terapia sostitutiva e all’ossigenoterapia, che, come testimonia
fortemente Gianluca, risulta molto ostacolata dall'impossibilita di rifornire lo stroller
fuori dal breve raggio del proprio domicilio. Devis ha raccontato I'esperienza della
sua famiglia, coinvolta esattamente un anno fa nell’avventura del trapianto polmonare
per il peggioramento della malattia del padre Lino (che era con noi quel giorno
e ascoltava attento i “suoi” dottori di Pavia). Davide che fa il vigile (e corre) ha fatto
lo stesso parlando del suo nuovo fegato. Ha trasmesso simpatia, in un’atmosfera
di ammirazione e affetto. Massimo ha esposto la tortuosita della strada seguita per
raggiungere la diagnosi precisa, in effetti non facile ... se non si conosce abbastanza.
Ora ¢ attivo nell’associazione e segue da vicino gli aspetti locali. Nel pomeriggio il dr.
Croce laboratorista, il dr. Schena radiologo, il dr. lannacci riabilitatore e la dr.ssa Bellia
epatologa hanno presentato la propria casistica. Ne sono usciti spunti per progettare
iniziative di analisi della situazione valtellinese e valchiavennasca, affinché siano meglio
individuati i deficit e cadano gli ostacoli che i pazienti ancora incontrano. Come mi ha
poi scritto un’infermiera di Chiavenna “da ogni relazione si percepiva la passione che
c’e dietro, non si poteva mancare”. Un incitamento per tutti!
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Marinella Pilatti

Lino Oregioni
Davide Pruneri

Eva Oregioni

RESFIRIAMO

Valentina Bellia

PRIMO OBIETTIVO: NON TOGLIERE LA
SPERANZA (MA CE NE SONO TANTI ALTRI ...)

Eva Oregioni

Respiriamo la vita, cosi hanno chiamato un progetto di sostegno alla ricerca.
Abbiamo respirato voglia di crescere nella conoscenza della malattia, sentito molta
attenzione e sensibilita in chi ha supportato il convegno e ha testimoniato con pensieri
e opinioni profonde profonde. Come le persone che vivono certe esperienze con tanta
voglia di condivisione. Perché & I'unione che fa crescere e rafforzare i rapporti dei
pazienti e dei medici. Cid grazie alla Associazione che Nuccia sostiene con tutta se
stessa. Perché ogni persona che passa nella nostra vita & unica, lascia un po’ di sé e
prende un po’ di noi. Ci saranno quelli che prendono molto, ma non ci sara chi non
lascia niente. Per questo abbiamo voluto condividere questa giornata con chi come noi
conosce la malattia e con chi non sa ancora di averla. Grazie a tutti coloro che hanno
partecipato e reso ancora piu importante questa particolare giornata. Per la ricerca
invitiamo a donare a “UNIVERSITIAMO-RESPIRIAMO LA VITA” con bonifico bancario:

IT 20 J 03111 11300 000000059256 Universita degli Studi di Pavia, Strada Nuova 65,
27100, Pavia specificando nella causale. Grazie!

IL FEGATO, QUESTO TRASCURATO

Valentina Bellia

| geni ereditati dalla storia della valle. E proprio la storia a spiegarci come mai in un
territorio cosi limitato si trovi una casistica di tutto rispetto di questa rara malattia
genetica che, come sappiamo, cosi rara in realta non €. Molto interessante la lettura
introduttiva della dr.ssa Guanella che ha spiegato come la Valtellina ed ancor di piu la
Valchiavenna, con il passo dello Spluga, sono stati punti di passaggio strategici nelle
Alpi e corridoio di migrazioni che hanno fornito al “patrimonio genetico” italiano una
diversita fino a trenta volte superiore rispetto alla restante parte di Europa.

E in queste valli si sono selezionate varianti genetiche del deficit di Alfal AT rare e
molto diverse, a testimonianza del fatto che ognuna delle tante migrazioni qui ha
lasciato un suo segno. Come sappiamo i due scenari clinici predominanti di questa
malattia sono il polmone e il fegato, con due malattie dalle caratteristiche e connotazioni
diametralmente opposte: da una parte il deficit di una proteina fondamentale per
proteggere il polmone da eccesso di infammazione, dall’altra una malattia legata
allaccumulo nelle cellule epatiche di una proteina mutata che precipita. Diversa la
penetranza delle due espressioni legata alle diverse caratteristiche dei due organi.
Interessanti i dieci comandamenti presentati dal dr. Corda, a cui mi permetto di proporre
una modifica. Il fegato, come sappiamo, € un organo che lavora sodo, in silenzio e
senza lamentarsi. E per questo, ipotizzo, che la presentazione clinica delle epatopatie
sia cosi bassa rispetto al valore atteso dai dati di prevalenza. Ed il riscontro € a volte
occasionale nel corso di esami eseguiti per altri motivi. A questo si aggiunge un ulteriore
problema che spesso induce ad una misdiagnosi. Ho presentato un caso emblematico
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in tale senso, quello di una paziente seguita per anni per una epatopatia interpretata
come metabolica, in quanto diabetica e obesa, che come importante cofattore di
progressione presenta un deficit di Alfal AT identificato solo grazie ad uno screening
familiare fatto a posteriori rispetto all'inquadramento epatologico. Per questo mi sono
permessa di ricordare ai colleghi che se da un lato non bisogna mai smettere di studiare
e porsi domande, dall’altro nella nostra pratica quotidiana dobbiamo non farci trarre
in inganno dalle comorbidita. Quindi ricordiamo che il deficit va cercato non solo nelle
epatopatie a genesi sconosciuta, ma anche in quelle conosciute nelle quali sono
presenti dati di progressione o accelerazione della malattia che facciano sospettare la
presenza di cofattori, come appunto il deficit di Alfa1 AT. Concludo con I'augurio fattoci
dal Sindaco di Chiavenna a meta mattinata, che ci ha invitato ad avere la giusta voglia
di combattere, di essere “testardi” e di non gettare la spugna, mail

DICEMBRE 2017 . | W N A N

San Martino Siccomario (PV): “Respiriamo la musica”
llaria Ferrarotti

E’ partito ad Ottobre 2017 il progetto di finanziamento crowdfunding “Respiriamo la
vita” del Centro per la Diagnosi ed il Coordinamento del registro del Deficit Ereditario
di alfal- antitripsina” che ha sede al Policlinico San Matteo di Pavia ed & il centro di
riferimento per I'ltalia. Il Centro effettua pit di mille diagnosi biochimiche e genetiche
di AATD all’anno, basandosi su poche gocce di sangue raccolte grazie ad appositi kit
ed inviate per posta. Tali analisi, gratuite per il paziente, avvengono grazie a strumenti
all’avanguardia e alla dedizione di personale precario. Tuttavia il Centro ha I'ambizione
e la certezza che si possa fare di piu. In primo luogo € necessario far conoscere
I'esistenza di questo fattore di rischio ereditario e intensificare gli sforzi contro il
fumo di sigaretta. Inoltre € necessario un continuo aggiornamento tecnologico ed &
fondamentale offrire certezze e prospettive future a chi lavora su questo progetto.
Lo scopo del progetto di raccolta fondi € quindi quello di raccogliere entro
gennaio 2018 una cifra pari a 30.000,00€ necessaria per I'acquisto di un nuovo
estrattore automatizzato di acidi nucleici (questo obiettivo € stato gia raggiunto)
grazie alla generosita di molt) e per contribuire a istituire un posto di ricercatore
Lo scorso 2 Dicembre presso il teatro Mastroianni di San Martino Siccomario (PV)
il concerto “Respiriamo la ...musica”, ha visto come protagonisti tre band pavesi
formate da musicisti non professionisti — medici, avvocati, commercialisti, giudici,
infermieri — che hanno regalato tre ore di musica e divertimento ad una folta platea. Il
ricavato della serata & servito a finanziare il secondo obiettivo di “Respiriamo la vita”.
Per aiutarci a raggiungere questo secondo obiettivo anche una piccola donazione (si
puod partire da 5€) & vitale. Donare & facile!

Visitate il sito https://universitiamo.eu/campaigns/respiriamo-vita/ per
informazioni. Il Centro di Riferimento per la Diagnosi e il Coordinamento del
Registro del Deficit di Alfal antitripsina di Pavia ringrazia con stima e affetto
I'’Associazione Nazionale Alfal per il sostegno al progetto “Respiriamo la Vita”.
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RESPRIAME LA ..
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Giovanna Lanzani

Grazie a Voi, i nostri obiettivi sono sempre piu vicini.
Raro ma non solo: Foggia, 5 dicembre 2017

RARO MA NON SOLO ¢ il Convegno dedicato alle Malattie Rare del Polmone organizzato
a Foggia il 5 dicembre 2017 dalla Prof.ssa Maria Pia Foschino Barbaro e dal Dott. Donato
Lacedonia. In primo piano Deficit di Alfal-antitripsina, Bronchiectasie, Ipertensione
polmonare e Fibrosi polmonare idiopatica. Le patologie polmonari rare rappresentano
infatti un gruppo eterogeneo di malattie costituito da oltre 200 entita nosologiche distinte
che, quindi, sono rare se prese singolarmente ma che, messe tutte insieme, diventano un
capitolo molto importante dell’attivita quotidiana di un qualsiasi reparto di pneumologia.
La vera sfida oggi € quella di avere una rete di strutture e di medici sempre attenti
a pensare e sospettare la presenza di patologie rare ed indirizzare tempestivamente
i soggetti che possono esserne affetti ai centri di riferimento affinché la diagnosi
possa essere confermata e, laddove possibile, venga awviato il trattamento specifico.
La Regione Puglia da tempo si ¢ adoperata per la costituzione di una rete
regionale per la gestione delle malattie rare, anche nel’ambito polmonare.
Obiettivo principale del convegno e stato quindi favorire la relazione tra tutti
gli specialisti impegnati nella gestione di malattie rare polmonari, le istituzioni,
le associazioni dei pazienti e le aziende farmaceutiche, affinché si rafforzi la
collaborazione tra tutti i soggetti coinvolti nella sfida alle malattie polmonari rare.
Il capitolo relativo al Deficit di Alfat-antitripsina & stato aperto dalla Lettura magistrale del
Prof. Cosio (Universita di Padova), seguito dalle relazioni del Prof. Margaglione (Universita
di Foggia) e della dr.ssa Ferrarotti (Universita di Pavia).

Brescia: “Friends Raising e Alfa1AT insieme per invertire la
polarita Nord Sud. Un progetto di scuola di specializzazione
in anatomia patologica Tanzania”

Molto interessante e innovativo I'evento che si € tenuto il 12 dicembre nella prestigiosa
sede cittadina della Universita degli Studi di Brescia, Facolta di Medicina e Chirurgia,
dove alcuni dei soci Alfal, biologi, infermieri, medici e tecnici, si sono formati o stanno
collaborando in ambito sia clinico, di ricerca o didattica. Di seguito alcuni spunti tratti
dalle ben illustrate relazioni presentate.

NOI, DA DOVE VENIAMO E DOVE SIAMO DIRETTI?

Giovanna Lanzani

“Anche tu sei mio fratello”, cosi inizia il ritornello di un canto nella “Giornata mondiale
del migrante e del rifugiato”, il 14 gennaio 2018 e cosi prosegue: “anche tu sei uguale a
me, non m’importa se sei rosso, se sei giallo oppure nero, hai le stesse mie mani, sei un
ragazzo come me”. E all'istante mi giungono e fluiscono, lenti, tanti pensieri, concatenati
e allora inizio a capire quello che, per o piu, solo la malattia e la sofferenza rende chiaro
e dimostrabile: che non ¢’e nessuna differenza tra gli uomini quando riesci a togliere |l
superfluo e vai all’essenziale, al nucleo nudo della “persona”, che ugualmente vive, ama,
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soffre, che ti tende o ti chiede una mano. Certo se ci fermiamo ad una visione superficiale
notiamo delle differenze e la prima che balza subito agli occhi & il diverso colore della
pelle. Anche 'uniformita dei tratti nella stessa razza € solo apparente: un tempo gli
asiatici mi sembravano tutti uguali, indistinguibili, e solo di recente, incontrandone molti,
riesco invece a riconoscere che anche loro, tra di loro, sono facilmente identificabili. Ma
esistono forse barriere per le quali un “donatore” si scarta per
il colore della pelle o, presunta, dei suoi organi? Certo che no!
E’ invece molto piu facile che il colore della pelle non faccia
mai diventare “ricevente” qualcuno, per le minori opportunita
di cura nel luogo in cui € nato e vive, in condizioni a volte
davvero estreme, fino alla sofferta decisione finale di migrare.
Il 12 dicembre 2017 presso I'Universita degli studi di Brescia
abbiamo seguito la presentazione in terra bresciana del primo
progetto della Associazione “Friends Raising Onlus”, che
operera in Tanzania e allora abbiamo compreso qualcosa in
piu, sia dei nostri antenati e sia dei nostri doveri.

Lintroduzione allevento € stata formulata dall’Avvocato
Innocenzo Gorlani, noto e llustre concittadino, che per
molti anni della sua carriera ha ricoperto a Brescia ruoli
prestigiosi ed istituzionali, delineando la nascita a Cosenza r

nel giugno 2017 della nuova associazione, per iniziativa
di un gruppo di compagni di scuola del Liceo B. Telesio.
L'avwocato Gorlani ha poi presentato, come amico fraterno,
la carriera accademica e di ricercatore del presidente, Prof.
Francesco Callea, un illustre e sommo luminare, di fama
internazionale, e per molti anni anche nostro concittadino.
Come Direttore dell'lstituto di Anatomia Patologica degli
Spedali Civili di Brescia ha anche contribuito a formulare
molte delle diagnosi dei nostri amici e soci ora trapiantati di
fegato, anche loro partiti e rientrati a Brescia, dopo migrazione
forzata sia verso le grandi citta del nord ltalia (Milano,
Torino, Bologna e Modena) che dell’Europa (Berlino, Londra e Gent). Quanta é stata
grande la loro fatica nel lasciare la propria citta o I'ltalia per un periodo imprecisato,
senza conoscere la lingua locale, con il fardello pesantissimo di una grave malattia
e solo con la speranza di riconquistare poi un’esistenza degna di essere vissutal
All’incontro si & parlato dell’origine delle razze (genere umano) €, da quanto affermano
gli antropologi, proprio dalla Tanzania, nella valle di Olduvai, avrebbe avuto origine
I'Homo Habilis, i nostro progenitore, la nostra “Eva africana”, dal colore nero della
pelle, che poi & migrato, proprio come avviene adesso, in cerca di nuove opportunita
e migliori condizioni di vita ed ha popolato via via la terra. Non & sorprendente, per
Noi, scoprire che, i nostri antenati, avevano la pelle nera? Ma come e possibile?
Una spiegazione del perché dei diversi colori della pelle dei popoli, se vogliamo
fantasiosa, & stata esposta proprio dal Prof. Francesco Callea e si basa sulla comparsa,
durante 'evoluzione, di un’enzima (superossidodismutasi), che avrebbe consentito la
vita non solo a chi aveva la pelle piu scura (resistente al sole cocente), ma anche a
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La falcota di medicina
di Brescia.

Bugando Medical Center
in Tanzania.

Un gruppo di partecipanti
al Convegno.

coloro che via via mostravano un colorito sempre piu pallido (rosso->giallo->bianco).
Alla fine della relazione ne siamo rimasti tutti affascinati!

Ma ora, raggiunta finalmente la consapevolezza della “uguaglianza universale dei popoli”,
Noi, cosa siamo chiamati a fare per dare il nostro contributo, per correre incontro alle
necessita di coloro che non vorrebbero mai lasciare le loro case, i legami famigliari e
le forti tradizioni, e sono costretti invece a partire, a migrare,
per continuare a vivere e a esistere? Ce lo ha indicato nel
suo ampio excursus il Prof. Francesco Castelli, Direttore della
Clinica di Malattie Infettive Tropicali dell’Universita di Brescia,
che ha mostrato come la distribuzione della assistenza
sanitaria sia concentrata nelle aree piu privilegiate del mondo
e sia invece alquanto carente nei paesi piu poveri, da dove,
anche chi si & specializzato sul posto, tende poi a spostarsi
attirato da prospettive lavorative e di vita sicuramente migliori.
Diversi sono i progetti nazionali conclusi o in essere, anche
promossi dagli Spedali Civili di Brescia, che prevedono
scambi culturali di medici specializzandi o interventi in ambito
accademico in terra africana: scopriamo quindi, con gioia e
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cure adeguate e soprattutto mirate, dopo una precisa diagnosi
istopatologica, prima impraticabile per la carenza critica di
patologi. La carenza di patologi & comune all’intera Africa,
tanto che 'OMS e Global Oncology hanno lanciato a Governi
ed Associazioni di Patologi un alert per attivare programmi di training e incentivi per
aumentare il numero dei patologi e degli esami da effettuare sui campioni dei tessuti
prelevati ai pazienti. La Scuola di Specializzazione presso I'Ospedale Universitario
di Mwanza rappresenta 'unico strumento per formare in loco giovani patologi con
attitudine clinica e un’ impostazione moderna e per realizzarla I’Associazione “Friends
Raising” ha cooptato docenti di assoluto valore internazionale che alla capacita
diagnostica e didattica uniscono lo spirito di volontariato, e che a rotazione o a tempo
pieno si recheranno a Mwanza. Questo approccio in realta propone un modello nuovo
di intervento nel Sud del mondo, al fine di attuare una rivoluzione post-Copernicana,
come dire il rovesciamento del mondo, linversione della polarita Nord-Sud, la
formazione specialistica universitaria e la pratica della disciplina anatomo-patologica
in Africa e non solo nei Paesi piu avvantaggiati del mondo, una risposta a bisogni
inevasi e la consapevolezza/riconoscimento dei diritti umani. E cosa c’entriamo noi
della Associazione Nazionale Deficit di Alfal antitripsina con la Tanzania? La storia era
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iniziata sempre a Brescia, dove i presidenti delle due citate associazioni avevano gia
collaborato e stabilito insieme, dall’anno 2001 una amicizia e una passione, in comune
€ non comuni, per una piccola proteina (Alfal antitripsina), che quando mutata cambia
la sua azione e puod causare patologie del polmone e del fegato. Qui nel bresciano dove
& nata I'associazione con sede a Sarezzo (Valtrompia), abbiamo riscontrato un’ alta
prevalenza di questa condizione genetica rara, ma ora, il nostro progetto, grandioso,
& quello di cercare se il Deficit di AAT esiste anche in Tanzania (per ora mancano studi
epidemiologici al riguardo) e per questo la prima tesi di specializzazione in anatomia
patologica avra proprio questo tema: “Esiste il Deficit di Alfal antitripsina in Tanzania?
E poiché il gene dell’Alfa-1antitripsina e’ altamente conservato, la dimostrazione che in
questa area del mondo esistono le mutazioni causa di malattia che si sono trovate nelle
altre latitudini, potra rappresentare un contributo antropologico, scientifico, umanistico,
a possibile supporto della teoria che, noi, deriviamo proprio da quel primo uomo
(Homo Habilis) che sarebbe comparso proprio in Tanzania, nella Valle di Olduvai, con
la scoperta dei coniugi Louis and Mary Leakey nel 1959, e da li sarebbe migrato nelle
diverse terre emerse. Con il progetto:”Esiste il deficit di Alfa1 antitripsina in Tanzania?” si
apre una nuova frontiera e le due Associazioni insieme potranno avere il privilegio di dare
una risposta alla domanda e allargare i nostri confini territoriali: da Brescia nel mondo!
E, Noi, abbiamo gia un testimonial eccezionale che ci aiutera ad aumentare la nostra
visibilita non solo in ltalia, ma anche in ambito internazionale e si chiama Davide Pruneri,
da se mpre appassionato di corsa. Davide si & fermato solo pochi mesi dopo il trapianto
di fegato nel 2015 (era affetto da grave malattia epatica secondaria a deficit di Alfal
antitripsina), che poi perd gli ha donato una nuova vita, una famiglia allargata tra i tanti
amici e soci AIDO e ANTO, una motivazione in piu per correre calzando due scarpe di
colore diverso (del donatore e del ricevente), per una condivisione continua di ideali,
progetti, una missione comune da svolgere e da portare avanti, e alla quale tutti, Noi,
siamo gia chiamati a contribuire.

Treviso: Convegno “L’Eccellenza a Treviso”
Nasce il centro di malattie rare immunologiche

Sabato 16 dicembre presso I'Ospedale Ca’Foncello di Treviso si & svolto il convegno
“L’Eccellenza a Treviso” in occasione dell’avvio dei lavori per la realizzazione del nuovo
Centro Regionale per le Malattie Rare Immunologiche e Reumatologiche. Il centro,
che sara inaugurato nel 2018, é diretto dal Prof. Carlo Agostini, che gia segue un
migliaio di pazienti con malattia rara e rappresenta un’eccellenza
nel panorama scientifico italiano ed europeo. Il Convegno ¢ stata

Innocenzo Gorlani

Francesco Castelli
Donatella Albini

un’occasione importante di confronto tra medici, pazienti, istituzioni
per focalizzare e discutere i problemi relativi alle malattie rare. Oltre
alla nostra associazione erano presenti anche rappresentanti
delle associazioni AIPI I’Associazione ltaliana Immunodeficienze
Primitive Onlus, I'Unione Trapiantati del Polmone di Padova,
I’Associazione AAEE per I'angioedema ereditario, I’Associazione
Amici per la Sarcoidosi Onlus e una delegazione di Telethon.
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elethon

Pasquale Piccolo

Dopo l'introduzione del Prof Carlo Agostini € delle autorita & stato possibile fare il punto
sui nuovi programmi della Regione Veneto sulle Malattie Rare e sui nuovi LEA presentati
dalla Prof.ssa Paola Facchin con la quale dovremo confrontarci, insieme al Gruppo
IDA, per verificare alcuni punti rispetto al Registro Nazionale del Deficit. Molto bello
I'incontro con le altre associazioni, a cui siamo assolutamente allineati per obiettivi e
attivita programmatiche. La nascita del Centro Malattie Rare di Treviso rappresenta per i
nostri pazienti del Veneto una grande opportunita e con il Prof. Agostini, che ringraziamo
sentitamente per I'attenzione e la dedizione alla nostra patologia, si & ipotizzato di fare
a Treviso uno dei prossimi Info Alfa Day.

Telethon e notizie dal Tigem di Napoli

In dicembre si & tenuta la Maratona di Telethon e su RAI 1 ¢’e stata una serata speciale
per la raccolta dei fondi dal titolo “ | colori della Vita”. Bello spettacolo a cui hanno
partecipato tante famiglie che hanno interagito con ospiti illustri. Che emozione quando
abbiamo visto intervistare il Prof. Brunetti-Pierri del Tigem di Napoli!

Nell’articolo di seguito riportato potrete leggere gli aggiornamenti sui progetti Alfat in
essere al TigemdiNapoli. Naturalmente tutto giravaintorno alla “genetica”. Anche Alberto
Angela nel suo intervento sulla anemia mediterranea ha parlato di geni e di mutazioni
genetiche, messe in campo dal corpo umano per, in quel caso, contrastare la patologia
sviluppatasi: la malaria. E il nostro pensiero va al DNA, ai geni che abbiamo ereditato
dai nostri progenitori, al’andare alle radici della storia del’'uomo per comprendere i
meccanismi della nostra evoluzione. L'uomo ¢ il risultato delle interazioni fra i propri
geni e 'ambiente che lo ospita. Alcune curiose € intriganti riflessioni nell’articolo di Emi.

NOTIZIE DAL TIGEM: DIFETTO DI ZONAZIONE
EPATICA NEL DEFICIT DI ALFA1-ANTITRIPSINA

Pasquale Piccolo - Nicola Brunetti-Pierri

Il fegato pud essere considerato alla stregua di un enorme laboratorio in cui avwengono
migliaia di reazioni chimiche necessarie per sintetizzare, degradare, detossificare le
molecole piu varie. Queste funzioni non sono svolte da tutte le cellule del fegato ma
sono suddivise secondo una precisa organizzazione per cui le cellule del fegato sono
specializzate in specifiche funzioni a seconda della loro posizione nel tessuto epatico.

Secondo gquesta organizzazione definita ‘zonazione’, le cellule del fegato posizionate
nelle aree piu ricche di ossigeno e substrati intorno ai vasi derivanti dalla vena porta e
dall’arteria epatica, sono adibite al metabolismo ossidativo e alla sintesi di urea e glucosio,
mentre quelle prossime ai rami della vena centrolobulare sono deputate alla scissione
del glucosio e alla sintesi di glutammina. Questa organizzazione funzionale nel fegato
e finemente regolata da proteine che regolano I'espressione degli enzimi coinvolti nelle
reazioni metaboliche. In uno studio recentemente pubblicato sulla rivista Hepatology, il
nostro gruppo ha riscontrato un difetto della zonazione epatica nei fegati dei topi PiZ, un
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modello della malattia epatica dovuta all’accumulo del mutante Z dell’ Alfat
antitripsinaZ (ATZ). Ifegatidiquestitopihanno unariduzione dell’espressione
di uno specifico fattore di trascrizione gia noto per essere responsabile del
mantenimento della zonazione epatica. A conferma della rilevanza clinica
di questi risultati, &€ stata notata un’alterazione della zonazione epatica
anche nelle biopsie dei pazienti con deficit di AAT e patologia epatica.
In conclusione il nostro studio ha rivelato un’alterazione metabolica
nei fegati affetti da malattia da deficit di alfa-1 antitripsina che non era
precedentemente conosciuta. Le conseguenze del difetto di zonazione
nei pazienti andranno approfondite con studi clinici mirati e potrebbero
portare allo sviluppo di biomarcatori non invasivi che potrebbero sostituire
la biopsia epatica nella valutazione della malattia epatica. .

DA DOVE VENIAMO?

Emiliana Bonera

Carissimi tutti, il nuovo numero di Alfabello € quasi alla stampa e mi sono chiesta:
riesco a far inserire un mio piccolo contributo? So di non essere all’altezza per parlare
di scienza, di ricerca, non & il mio campo, ma in questi giorni sono stata colpita dalla
parola “geni”.Ne ho sentito parlare a Sondrio nell'introduzione fatta dalla dottoressa
Enrica Guanella all’'linfo Alfa Day del 18 novembre con un titolo accattivante: “Storia
di migrazioni dal nord Europa attraverso lo Spluga”. Lo Spluga € un passo alpino che
collega la Svizzera (Cantone dei Grigioni) all’ltalia (Val Chiavenna). Poi ne ho sentito
parlare a Brescia il 12 dicembre durante il convegno tenuto alla Facolta di Medicina
dell’Universita e anziché proseguire con la storia delle migrazioni attraverso il nostro
paese, voglio fare un’inversione di polarita e tornare alla parola “geni”.

Il convegno di Brescia e stato promosso dall’ Associazione Friends Raising, che ha
come “mission” la promozione di un’inversione di polarita nord-sud con un progetto
di scuola di specializzazione in anatomia patologica in Tanzania. Inoltre I'associazione
Friends Raising che ha come presidente il Prof. Francesco Callea, gia past-
president del comitato scientifico della nostra associazione, ha proposto ad Alfat
AT un progetto congiunto rivolto a verificare se in Tanzania esiste il deficit. Come non
lasciarci affascinare da questa ricerca cogliendo questa grande occasione ed andare
i dove i “geni” hanno iniziato la loro migrazione? Entrambi i convegni, sia quello di
Sondrio che quello di Brescia, hanno un quesito comune: “Da dove veniamo, come Ci
siamo evoluti, come siamo mutati nel tempo”. Il Prof. Callea ha introdotto I’'argomento
con una stupenda lezione magistrale sull’origine della razza umana, sul colore della
pelle, sull’evoluzione degli altri colori. Il suo racconto poi & approdato nella Gola di
Olduvai nel sud-est della Tanzania, al’lHomo Habilis (Australopitechus) le cui tracce
furono scoperte Il dai coniugi Mary e Louis Leakey nel 1959. Riflettendo sugli studi
epidemiologici effettuati stimando la distribuzione del Deficit di Alfal AT, in numerose
regioni della terra, il Prof. Callea rilevava che non esistono tuttora dati relativi alla
Tanzania. Ed & per questo che ha lanciato una sfida istituendo il progetto di ricerca
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“Esiste il deficit di Alfal atitripsina in Tanzania?” i, dove si pensa sia
partita I'avventura del’'uomo, e la dimostrazione che in questa area del
mondo esistono le mutazioni causa di malattia che si sono trovate nelle
altre latitudini, rappresentera un contributo antropologico, scientifico e
umanistico. L'uomo primitivo si & spostato dalla zona dei Grandi Laghi cuore
dell’Africa, inseguendo gli animali e allargando cosi il suo spazio d’azione.
Da cacciatore - raccoglitore si & poi evoluto in agricoltore diventando a sua
volta stanziale o pastore nomade spingendosi fino a raggiungere le terre
“alte” rese libere dai ghiacci che le rivestivano. Tornando al passo dello
Spluga |i & stato rilevato il passaggio dell’'uomo mesoalitico. | flussi migratori
sin dall’antichita hanno attraversato da sud a nord e viceversa ['ltalia che
€ un corridoio naturale proteso sui mari che la circondano. Il nostro paese
diventd cosi un campo di battaglia e di conquista con i continui passaggi sul nostro
suolo che hanno permesso il mescolarsi delle popolazioni lasciando cosi in eredita
un ricco patrimonio genetico. E’ per questo che siamo un popolo molto interessante
e speciale? Anche la storia del deficit di Alfa1 AT ci aiuta a trovare le nostre origini.

Milano: Ospedale Sacco “Approccio alla diagnosi e terapia
del deficit di alfatlantitripsina”

Con molto entusiasmo la dr.ssa Laura Cozzi, che avevamo incontrato per la prima
volta a Brescia in occasione del 1° Meeting della ricerca il 25 febbraio u.s., ha
relazionato in tema di Alfal e ci ha rappresentato in occasione di questo incontro
scientifico, durante il quale ha potuto dare risalto anche alla nostra Associazione,
distribuendo il nostro ricco materiale educazionale e la nostra Rivista Alfabello!

MILANO, OSPEDALE SACCO: L'UNIONE
DELLE SERPINOPATIE FA LA FORZA!

Laura Cozzi

Cari amici dell’ Associazione, mi chiamo Laura Cozzi e mi sono laureata lo scorso luglio
con una tesi intitolata “La variabilita del deficit di Alfal antitripsina in eta pediatrica:
studio multicentrico” (Relatore: Prof. Carlo Virginio Agostoni; Correlatrice: dr.ssa
Gabriella Nebbia), eseguito con la collaborazione dell’equipe del servizio di Epatologia
Pediatrica della Clinica De Marchi di Milano e la pediatria Spedali Civili di Brescia.
In data 21/12/2017 ho avuto il piacere e I'onore di intervenire in un incontro intitolato
“Approccio alla diagnosi e terapia del deficit di Alfal antitripsina” presso I'aula Malliani
della Medicina Generale (Direttore Marco Cicardi) dell’Ospedale Sacco, organizzato
dal dr. Zanichelli. Gli argomenti affrontati hanno spaziato da aspetti epidemiologici,
clinici, diagnostici e terapeutici del deficit di Alfal antitripsina. Non sono mancati
anche alcuni risultati preliminari del mio studio di laurea, riferimenti ai recenti congressi
di ricerca di Brescia (Febbraio) e Lisbona (Aprile), un confronto tra le analogie esistenti
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tra le serpinopatie, le nuove prospettive
terapeutiche per il deficit e la possibilita
di utilizzare Alfal antitripsina come
terapia per altre patologie. Lincontro
€ risultato estremamente positivo per
due ragioni. La prima e stata quella
di offrire una possibilita di ripasso a
strutturati, specializzandi, tirocinanti e
studenti delle medicine interne. Il deficit
non € una malattia rara, ma raramente
diagnosticata. Si  stima che venga
riconosciuto circa il 5-10% degli affetti. Questa condizione genetica rimane infatti
ad oggi purtroppo misconosciuta dai clinici e sottostimata. Gia nel 1994 Stoller e
collaboratori focalizzarono i loro studi sulla difficolta di riconoscimento della patologia
e in particolare sul ritardo diagnostico che, in assenza di screening, era pari o superiore
a 7 anni dai primi sintomi. Molti pazienti riferiscono di vedere piu medici (in media 3)
prima che la diagnosi venga posta. Campos e collaboratori dieci anni dopo riportarono
I'assenza totale di progressi nell’identificazione precoce. Nel 2017 la patologia viene
ancora scarsamente riconosciuta (e non solo a causa della sua estrema eterogeneita
di presentazione), cid provoca conseguenze sulla vita del paziente in termini di
prevenzione mancata, ritardo della terapia, impatto biopsicosociale della stessa. E’
necessaria una campagna di sensibilizzazione ad ogni livello, soprattutto in determinate
aree montane dove esistono dei cluster di portatori di mutazioni patologiche del gene
SERPINA1. Nonostante la relativa rarita &€ fondamentale diagnosticarla soprattutto
per le opportunita di prevenzione che possiamo offrire al paziente e per evitare le
complicanze epatopolmonari dell’adulto e i loro costi.

E’ necessario continuare a studiare questa patologia: la variabilita delle sue
manifestazioni € estremamente ampia, il numero dei genotipi scoperti aumenta ogni
anno, le ricerche sui geni modificatori sono solo agli albori.

Quello della Medicina Generale del’Ospedale Sacco € dunque un esempio di
aggiornamento e sensibilizzazione sicuramente da imitare.

In secondo luogo l'incontro € stato, a mio parere, molto positivo poichg il reparto del
Prof. Cicardi si occupa da tempo di un’altra serpinopatia, I’Angioedema Ereditario
da carenza di C1 inibitore. LAlfal AT & considerata I'archetipo delle serpine,
I'Alfal ATD la serpinopatia meglio caratterizzata. Le serpinopatie sono delle entita
nosologiche caratterizzate da un difetto di conformazione proteica che comporta
misfolding di inibitori di serin-proteasi (SERPINE, SERine Protease INibitors). La
maggior parte delle serpine ha un ruolo inibitorio, ma alcune sono semplicemente dei
carrier. La famiglia delle serpine include: I'antitrombinalll, I'alfa-1 antichimotripsina, il
Clinibitore, I'alfa-1antiplasmina, l'inibitore della proteina C, il cofattore dell’eparina
Il, gli inibitori dell’attivatore del plasminogeno | e |l, la proteasi nexina |, I'ovalbumina,
I’angiotensinogeno, ma anche la globulina legante i corticosteroidi e la thyroid-binding
globulin. Queste proteine condividono circa il 25-40% di omologia di struttura primaria
e nei domini funzionali un grado di omologia regionale ancora maggiore.

Il modello Alfal ATD aiuta a spiegare il resto delle serpinopatie e al contempo cid
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che si apprende da queste patologie sembra oggi applicabile anche al’Alfal ATD.
E chiaro dunque come dal confronto tra le diverse serpinopatie si possa imparare
moltissimo e forse in futuro ipotizzare anche degli studi di confronto, ad esempio in
tema di terapie sostitutive.

LINEE GUIDA, CARISSIME LINEE GUIDA!
GIOIA E DELIZIA!

Federica Benini - Luciano Corda

Il rapporto tra i medici e le Linee Guida (LG) & controverso, di amore e odio. | piu
strutturati ne hanno subito I'introduzione, a volte I'imposizione: nei processi contro
i medici, infatti, i giudici valutano in base all’eventuale osservanza o meno delle LG.
| giovani medici snobbano I'esperienza dei piu anziani, aggrappandosi alle LG, che
ritengono simili alla Bibbia. | Maestri della medicina dicono che le LG sono solo per i
medici ignoranti. Si raccomanda quindi una valutazione critica delle LG, soprattutto
se trattano di patologie che il medico ha di fronte tutti i giorni, e con numerosi pazienti.
Alla fine del 2017 & comparso nel giornale europeo di malattie respiratorie lo
“Statement” europeo sul Deficit di alfat-antitripsina (AATD), che riconosce e rinforza
importanza della condizione genetica a noi cosi cara. Si tratta sostanzialmente di
LG redatte da esperti europei che da tempo “sul campo” gestiscono la diagnosi, la
terapia e il monitoraggio dell’ AATD.

Tra gli autori la nostra llaria Ferrarotti (sursum cordal).

Sfogliamolo insieme, commentiamo, confrontiamoci con questo “Statement”
(Si rimanda al testo completo per maggior approfondimenti: Miravitlles
M, Dirksen A, Ferrarotti I, et al. European Respiratory Society statement:
diagnosis and treatment of pulmonary disease in alphai-antitrypsin
deficiency. Eur Respir J 2017).

Evidenziamo i punti cruciali di queste LG:

L’AATD e clinicamente assai variabile nelle sua presentazione, da tutto a niente, e
deve essere sempre ricercato non appena si pone diagnosi di BPCO e asma.

Il livello di alfat-antitripsina plasmatica circolante (AAT) € cruciale per la diagnosi.
L'invio dei campioni a Laboratori esperti e autorevoli sul’AATD é essenziale.
Ricercare I’AATD tra tutti i parenti di 1° grado di un caso diagnosticato € altamente
consigliato.

Utile assicurare assistenza genetica/psicologica nei casi critici.

Se si é affetti da AATD evitare il fumo di sigaretta ad ogni costo.

La valutazione funzionale spirometrica e con la diffusione alveolo capillare del
monossido di carbonio (DLco) nel corso del tempo (almeno ogni anno, se non piu

Eur Bgspir J, 20007 Mow 20050(5), pii: 1700610, dai: 10, 118313583000 0061 0-2017. Pant 2017 Now

European Respiratory Society statement: diagnosis and treatment of pulmonary disease in a1-

antitrypsin deficiency.

Miravitiles M", Dirksen A%, Ferrarotti 1%, Kobiizek ¥, Lange P, Mahadeva B®, McElvaney NG', Parr DY, Plitulainen £, Roche N'%, Stolk 4", Thabut 6™213,

Turnar A, Vogelmeier C15, Stockley R4S,
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frequentemente) e fondamentale.

Gli eterozigoti semplici (ad esempio gli MZ) non sono a particolare rischio di BPCO
se non fumano.

Ogni screening, pur con varie limitazioni, &€ benvenuto (Mma noi con Pezzaze e dintorni
abbiamo eseguito un capolavoro...).

La terapia sostitutiva rallenta la progressione dell’enfisema se € valutato alla TC del
torace negli ZZ, NullNull ma non negli MZ o nei fumatori attivi di qualsiasi genotipo! Le
valvole endobronchiali promettono dei buoni risultati (grazie Bezzi & Novalil).

Meditiamo gente alfista, meditiamo insieme pazienti e medici, insieme, insieme.

CENTRI DI RIFERIMENTO: DIRITTI E DOVERI

Federica Benini - Luciano Corda

Il recente “Statement” europeo (Miravitlles M, Dirksen A, Ferrarotti |, et al. European
Respiratory Society statement: diagnosis and treatment of pulmonary disease in
alphai-antitrypsin deficiency. Eur Respir J 2017) stabilisce i requisiti per un centro
di riferimento per il Deficit di alfal-antitripsina (AATD), noi di Brescia ci confrontiamo:
m Adeguata capacita di diagnosi, monitoraggio e gestione dei soggetti o pazienti con
evidenza di esiti positivi.

m Buona capacita di fornire valutazioni da esperti, diagnosi corrette o conferme di
diagnosi, di produrre o aderire alla buona pratica clinica applicando valutazioni dei
risultati anche mediante il controllo di qualita.

m Fornire un approccio multidisciplinare (modestamente...).

m Alto livello di esperienza e competenza tramite la documentazione di pubblicazioni
scientifiche, borse di studio, incarichi scientifici e organizzativi, impegni di docenza.
m Importante contributo alla ricerca.

m Coinvolgimento nei registri e nelle valutazioni epidemiologiche.

m Stretta collaborazioni con altri Centri di ricerca nazionali e internazionale, capacita
di fare rete con essi.

m Stretto legame e collaborazione con le associazioni dei pazienti (vi risulta qualcosa?).
m Svolgere attivita comunicative, collaborative e istruttive per coinvolgere e rinforzare
la consapevolezza dei pazienti.

Essendo direttamente coinvolti non ci permettiamo di procedere oltre nei commenti o
nei confronti (la coscienza & peraltro a posto): pensiamo perd che per il 2018 i nostri
obiettivi, alla luce di questi requisiti possano essere:

m Mettere a punto una pubblicazione sulla storia clinica del’AATD (dopo 21 anni di
attivita, dopo centinaia e centinaia di diagnosi...).

m Raggiungere la massima diffusione della terapia domiciliare.

m Awviare I'auto-somministrazione.

m Ampliare il piu possibile a tutti i pazienti con enfisema e BPCO la terapia sostitutiva.
m Mediante data base adeguati (grazie agli specializzandi di Malattie dell’ Apparato
Respiratorio del Professor Tantuccil), chiarire la storia clinica degli eterozigoti in follow-up.
m Contribuire a chiarire i fattori di rischio aggiuntivi di epatopatia nei deficitari.
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LA STORIA DI DAVIDE

Davide Pruneri

Mi chiamo Davide, ho 45 anni ed ho una storia da raccontare. La mia storia di malattia
inizia prestissimo quando da neonato rimango in ospedale piu del dovuto a causa di
un problema gia legato al fegato. Non il solito ittero ma qualcosa di diverso. In ogni
caso una volta tornato a casa le cose si svolgono in modo assolutamente normale
fino almeno al 1982, quando all’eta di 10 anni durante una visita medica scolastica mi
viene riscontrato uno stato del fegato un po’ ingrossato. A quel punto, dopo gli esami
si ha per la prima volta modo di parlare di deficit di Alfat
Antitripsina. Gli esami del’Ospedale Morelli di Sondalo
parlano chiaro ed anche il dr. Epis si preoccupa. Dopo
tutto questo la mia famiglia si allarma e vuole maggiori
delucidazioni quindi ¢i si informa e si viene a sapere che
un bravo pediatra, il Prof. Saputo che lavora al’Ospedale
di Merate (LC) pud fornire ulteriori indicazioni. Vengo
ricoverato e dopo una serie di esami e la biopsia epatica la
tesi del dr. Epis viene confermata.

Si dice tuttavia che posso svolgere una vita normale e che
devo soltanto seguire attentamente cid che il dr. Saputo
mi prescrive. Quindi niente grassi in eccesso, niente grassi
fritti, no alcool e niente iperalimentazione. Esami da ripetersi una volta al’anno e
niente di cosi allarmante. La mia vita prosegue e dopo aver escluso che le mie due
sorelle avessero i miei stessi problemi si va avanti. Da dire che invece la mia sorella
maggiore, la primogenita nata nel 1967 era morta prematuramente (a soli due mesi)
per grossi problemi proprio a livello epatico.

Fino al 2010 la mia vita non aveva riservato alcuna sorpresa dal punto di vista
della salute. Quando successivamente a degli esami, su consiglio di mio cognato
(un medico) Lucio mandai in visione gli stessi esami ad un suo collega epatologo.
Egli disse: ok i dati ci fanno vedere che I'anomalia del deficit di Alfal si ripercuote
owiamente su parte di questi ma a me non pud bastare e vi consiglio di fare una
ecografia del fegato.

Dopo questa ecografia fatta a Sondalo e portata in visione a Brescia presso gli Spedali
Civili la dr.ssa Pigozzi affermo immediatamente che lo stato del fegato era di cirrosi
epatica. Compensata si ma cirrosi di sicuro. Quindi pochi giorni dopo altro ricovero
per esami approfonditi e altra biopsia. Anche il genotipo conferma una diagnosi poco
positiva: omozigote ZZ. Con anche una piccola bolla enfisematosa, oltre la cirrosi
Tutto confermato e per la prima volta sento parlare di trapianto. Mi dicono: con uno
stato cosi del fegato nella peggiore delle ipotesi in futuro arriveremo a ipotizzare per lei
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un trapianto. A Brescia ci ero arrivato su consiglio del Dottor
Francesco Nardin , amico e collega della Dottoressa Benini
al quale egli si era rivolto per chiedere lumi. In quei giorni,
maggio 2010 avevo conosciuto anche Nuccia Gatta che si
diede subito un gran da fare per poter aiutarmi il piu possibile.
Diciamo che dal 2010 alla primavera del 2012 i controlli
periodici effettuati sempre a Brescia non hanno mai dato
riscontri diversi dal primo esame. Da ottobre 2012 i controlli
iniziai a farli presso gli Spedali Riuniti di Bergamo perché era
una struttura che faceva anche trapianti. Avevo fatto una visita
dal Prof. Fagiuoli, direttore del reparto di Gastroenterologia
nell’ottobre 2010. Egli mi aveva detto: al trapianto lei ci pud
arrivare per tre problemi diversi. Primo: un peggioramento della
cirrosi, ma non lo ritengo probabile. Secondo un problema
a livello portale dove la sua ipertensione, gia importante,
potrebbe peggiorare costringendoci ad intervenire. Terzo:
la formazione di noduli nel fegato con le cellule degenerate
potrebbe portare a tumori ed in quel caso dovremmo
intervenire per toglierli ma pensare anche al trapianto. Da
aprile 2013 i controlli si spostarono nella nuova struttura del
Papa Giovanni XXIll sempre a Bergamo. Tutto bene fino al
mese di marzo 2014 quando a seguito di una TAC effettuata a
Sondalo venne visto un nodulo HCC nel fegato. La successiva
visita dal Prof. Fagiuoli indicO la strada: togliere il nodulo e
fare nel frattempo tutti gli esami per poter essere inseriti al piu
presto in lista d’attesa per il trapianto. Purtroppo il nodulo ci
fece penare per diversi mesi perché ad un primo trattamento
di Radiofrequenza subito nel giugno 2014 ne seguirono altri
3 di Chemioembolizzazione perché ad ogni trattamento il
nodulo si rifaceva puntualmente vivo al successivo controllo
ecografico o di TAC. Quindi chemioembolizzazione a luglio 2014, novembre 2014
e febbraio 2015. Nel contempo gli esami per entrare in lista erano stati ultimati e a
novembre 2014 ero entrato effettivamente in lista. Nel gennaio 2015, il giorno 22
mi dovettero togliere perché al presentarsi del tumore per la terza volta il livello di
Alfafetoproteina (un dato che da un’indicazione approssimativa sulla presenza di un
tumore al fegato) non permetteva ai medici di tenermi in lista. In presenza di attivita
di quel tipo non potevano farmi il trapianto, inoltre non ¢’era sempre certezza che |l
tumore fosse soltanto dentro il fegato. Mi avevano gia detto che se fosse uscito dal
fegato per me il trapianto non sarebbe mai piu stato possibile. Devo dire che ho avuto
una grande fortuna: in tutto quel periodo ero assolutamente fiducioso e tranquillo.

Mi fidavo solo dei medici e dicevo a me stesso che dovevo crederci, e che il mio turno
sarebbe presto arrivato per fare il trapianto. Arrivato a casa, anche la sera del 22
gennaio, una volta spenta la luce pensai a dormire e ci riuscii. La mia idea era sempre
quella di guardare al giorno dopo pensando; se domani sto bene corro e poi vado a
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Davide Pruneri
durante alcune
manifestazioni sportive

lavorare. Come sempre. Non ha senso preoccuparsi perché
ad un controllo mi dicono che non va bene. Non |0 posso fare
perché poi magari al controllo successivo mi dicono che tutto
va bene. Ma anche I non devo pero esaltarmi. Avevo assunto
un atteggiamento neutro, e ad ogni controllo io facevo finta
di guardare una puntata di una storia in TV, non dando niente
per definitivo. Correvo e lavoravo, ed in quel periodo la corsa
mi ha aiutato tantissimo. Non volevo mollare assolutamente
ed il mio obiettivo era sempre quello di quando nel 2007
iniziai a correre: allenarsi per andare il pit forte possibile e fare
qualche gara. Nel 2014, un mese prima di trattare il tumore
per la prima volta corsi anche una 6 ore a Sondrio nella quale
totalizzai oltre 63km. Sempre quel’anno mi ricordo che il
lunedi, a novembre mi presentai in ospedale dove il martedi
avrebbero dovuto trattare per la terza volta il tumore dopo
aver corso la Valtellina Wine Trail, corsa in montagna di 42 km
il giorno precedente!

A Bergamo mi conoscono tutti per quel matto che corre, e
sanno che I'obiettivo fisso della corsa mi ha sempre dato una
marcia in piu nell’affrontare la vita ed i suoi problemi con tanta
serenita. L'unico periodo difficile che mi ricordo € quello di
marzo 2015 quando, dopo il quarto ed ultimo trattamento (una chemioembolizzazione)
non posso lavorare e correre per un mese per febbre, ascesso epatico e antibiotici
per tutto il mese e forti dolori alla spalla che si irradia dal fegato. Il venerdi che precede
la Pasqua pero torno a correre e lavorare!! Finalmente dopo aver trattato il tumore
per la quarta volta, la TAC di fine giugno 2015 da il risultato che vogliamo. Quindi
mi dicono che verrd presto chiamato per il trapianto. Detto fatto, vengo subito
chiamato ma purtroppo devo tornare a casa con mia moglie dopo aver passato la
notte in ospedale aspettando il trapianto. L’ organo non si poteva utilizzare dopo che il
chirurgo I'aveva controllato. Il 9 luglio 2015 alle 15:15 sto riposando, sdraiato sul letto
e leggo riviste di moto, una passione che ho da quando sono bambino. E’giovedi
ed é per me giornata di riposo dal lavoro: faccio I'’Ausiliario del Traffico a Sondrio dal
marzo 2011. In precedenza avevo gestito il mio piccolo negozio di abbigliamento,
poi venduto a fine 2010 dopo che la malattia me lo aveva consigliato. Quella stessa
mattina avevo corso in allenamento e stavo benissimo. Il trapianto questa volta si fece
e il giorno dopo ero gia fuori dal reparto di terapia intensiva. Tutto era andato bene e
addirittura senza bisogno di nessuna trasfusione di sangue. Rimango in ospedale 40
giorni a causa di alcuni problemi aggiuntivi: acqua che non vuole sapere di lasciare il
mio addome e la necessita di rifare un drenaggio e anche un rigetto immediatamente
rientrato. Il sospetto di rigetto aveva consigliato la biopsia e la biopsia confermo.
Stavo comunque abbastanza bene nonostante avessi perso quasi 10 kg di peso.
Iniziai prestissimo a camminare, di sotto in ospedale, in tre settimane fino a tre ore al
giorno. Ero autosufficiente ad andare in bagno gia dal quarto giorno dopo il trapianto,
dopo essermi alzato dal letto gia il secondo giorno. Tornato a casa, I'obiettivo fu
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quello di correre prima possibile. Dopo 55 giorni la prima corsa, e da i ogni giorno
correvo sempre di piu. Ero debole e lento ma non mi importava. Andai ad una gara
a ottobre, nemmeno tre mesi dopo il trapianto. Li capii che era dura, ero davvero
lento, addirittura un minuto per km percorso piu lento di prima. Per me difficile da
accettare e allora dissi: se sono lento devo fare una gara lunga. Mi preparai per correre
una 50 km. A Seregno il 10 aprile 2016, esattamente 9 mesi dopo il trapianto corsi la
50 km in 4:18:35. Da li in avanti continuai a pensare come fare per poter tornare ad
essere veloce come prima. In autunno mi impegnai in tante gare e riuscii a migliorare.
A gennaio 2017 una grande idea: contattare le delegazioni locali AIDO dove decido
di gareggiare per coinvolgerle nella mia opera volta a restituire ad AIDO parte di
quello che hanno a me regalato. Una VITA. Nasce cosi Aidodavidtour 2017, e fino ad
oggi io ed il mio salvatore che non conosco ma che & dentro di me abbiamo corso
in 24 occasioni indossando una speciale divisa Aido per ringraziare. A lui dedico
una scarpa, perché senza di lui io non potrei correre € nemmeno racconterei un bel
niente. La mia scarpa destra di colore diverso da quella sinistra: io cuore € lui fegato.
Ringrazio tutti quelli che mi hanno aiutato, sia gli ospedali che tutti gli altri che si sono
dati da fare in questi anni. Sono tornato a lavorare in strada 7 ore al giorno senza
problemi, non sono mancato un solo giorno al lavoro per malattia dopo il trapianto, ho
ripreso ad andare in moto e il 5 febbraio 2017 a Magenta io e LUl abbiamo corso
una gara di 10 km chiudendo con il tempo di 39 minuti e 43 secondi. Non ci ero mai
riuscito nemmeno prima del trapianto a correre sotto i 40 minuti i 10 km. Adesso Ci
prepariamo per tornare veloci anche in mezza maratona. La malattia mi ha insegnato
ad avere disciplina e a sopportare con pazienza mantenendo la fiducia.
lo mi presento e i medici mi sistemano.

Grazie a tutti, e tutti abbiano fiducial

LA STORIA DI FRANCO:
SI PUO FARE

Franco Ballesio

Cari lettori il deficit che affligge la maggior parte di noi crea delle limitazioni alle
nostre attivita, in particolare chi svolgeva una vita attiva ha dovuto affrontare molte
rinunce, soprattutto nelle attivita sportive ma non solo. Cionondimeno non dobbiamo
rinunciare completamente a cid che abbiamo a cuore in quanto con dedizione ed
impegno, seguendo i ritmi dettati dalla malattia, & possibile svolgere ancora molte
attivita scelte in base ai nostri gusti ed esigenze, senza fretta e senza eccessivi sforzi.
Nel mio caso non potendo pitl frequentare la montagna, come alpinista, come sciatore
e neppure piu come climber in falesia, mi sono trovato un nuovo passatempo, che
consiste nella costruzione di una casa su di un albero.

Abito nel cuneese in Chiusa di Pesio paese pedemontano ed ho una seconda casa
ereditata dai nonni sita fra i boschi, nei pressi della casa ho trovato un castagno
secolare particolarmente adatto a costruire su di esso una casa, in quanto presenta
dei rami che si estendono quasi orizzontali. Tre anni fa ho iniziato i lavori, limitatamente
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al periodo estivo di soggiorno fra i boschi realizzando una piattaforma, a cui & seguita
la copertura e quindi il tamponamento delle pareti. Infine ho aggiunto una passerella
con in fondo un’area relax. | lavori li ho effettuati tutti in autonomia salvo pochi aiuti
per i lavori piu gravosi.

E questo ¢ il risultato finale, quasi completato salvo alcuni lavori interni.

LA STORIA DI GIGLIA
Giglia Musso

Care amiche, cari amici, compagni di viaggio di questa malattia che ci accompagnera
per tutta la vita, sento il bisogno di raccontarvi la mia piccola esperienza perché
credo che condividere cid che ci succede ci aiuti ad andare avanti e ad
affrontare situazioni che pensiamo siano insormontabili € che capitino solo a noi.
Ho scoperto di avere il deficit Alfal quasi 30 anni fa, ma per fortuna non mi
ha mai creato dei problemi; solo da circa 5 anni la malattia si & manifestata
prepotente e cosi ho dovuto iniziare la cura con flebo settimanali di Prolastin.
Tuttivoi sapete quanto sia pesante questa terapia ed il sacrificio che ci costa recarci ogni
settimana in ospedale, e tutti quei buchi nelle braccia, e gli ematomi, ma soprattutto
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sapere che sara cosi per sempre... quasi
come un “matrimonio”: “finché morte non
vi separi!”. Oddio ci dicono che la ricerca
va avanti e che le terapie miglioreranno,
ma noi sappiamo anche che i tempi
sono lunghi e noi, pensando a tutti i detti:
0 cosi 0 pomi, o0 Roma o morte, ecc.
ecc., tiiamo avanti e stringiamo i denti.
Poi, stress nello stress, incontriamo la
burocrazia e ci scontriamo con le sue
regole... e poi non possiamo allontanarci
dal nostro presidio ospedaliero; viaggiare
e complicato, recarci in villeggiatura
anche... andare all’estero non se ne
parla... al massimo toccata e fugal
lo ho una casa in Piemonte... premetto che sono di Genova, vivo in centro con
molto traffico e molto smog ed € per me importante poter stare qualche mese
d’estate in questa casa in provincia di Cuneo che € in mezzo agli alberi in un bosco
di betulle e castagni e animali selvatici (cinghiali, caprioli, volpi, uccellini, funghi)....
una cosa magnifica direte voi...gia, se non fosse che la Regione Piemonte non vuole
fornirmi la cura (perché costa troppo) e la Regione Liguria non gliela vuole mandare!
Sono stati tre anni in cui io chiedevo di potermi trasferire a giugno e finivo per andare
in agosto portandomi in un frigo portatile i flaconi con le dosi per 4 settimane, e
cosi via... naturalmente sotto la mia responsabilita. Quest’anno ho cominciato
a chiedere a fine maggio sperando di riuscire ad ottenere qualcosa per i primi di
luglio... e stato un rimpallo di rimandi tra farmacie degli ospedali € direzioni sanitarie:
uno era momentaneamente assente, I'altra era andata in ferie, I'altro doveva sentire i
superiori, un altro ancora non ne sapeva niente... tra un tira € molla siamo arrivati ai
primi di luglio... non ne potevo piu...

Ho telefonato alla Presidente della Associazione Alfat, la nostra Nuccia Gatta, le
ho fornito i nomi e i numeri di telefono che potevano servire € lei si € attivata subito
telefonando a tutti €, naturalmente, il discorso era “noi in Liguria forniamo medicinali e
prestazioni ai residenti di altre regioni incluso il Piemonte che vengono qui in vacanza,
perché il Piemonte non pud fare altrettanto con i residenti liguri che vanno |i in
vacanza?” (che poi, tradotto, voleva dire: la cura & costosa....) Bastal Lunedi mattina
3 luglio, con I'aiuto di mio marito, abbiamo telefonato all’ Assessore alla Sanita della
Regione Liguria dove ci ha risposto la segretaria alla quale abbiamo spiegato tutto: lei
ci ha passato il responsabile della farmacia della Liguria che ci ha passato la Direzione
Sanitaria che ci ha passato la Farmacia dell’ospedale... ed & caduta la linea... e no!
Ho richiamato I'Assessore alla Sanita e abbiamo rifatto tutto il giro... I'ultima ha
detto lasci il suo numero che la richiamo.. (ahah qualcuno ha richiamato?) Allora
ho telefonato all’ Assessore alla Sanita della Regione Piemonte, che mi ha passato |l
Responsabile Farmacie della regione che mi ha passato la responsabile della Farmacia
della Provincia di Cuneo che € caduta dalle nuvole e ha detto va bene mi mandi una
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Sentieri nei boschi
del Cuneese.

Foto panoramica
di Genova.

SO/

mail... ecco...Ora per mia fortuna ho un
computer, ho internet e so come fare
una mail (ma se non avessi avuto tutto
cio?7?)... E cosi lunedi pomeriggio 3 luglio
ho scritto la mail spiegando ogni cosa e
I’ho inviata in copia per conoscenza a tutti
quelli con cui avevo parlato, perché piu
persone sono coinvolte pitl i responsabili
sono obbligati a darsi da fare (Assessori
alla Sanita di Piemonte e Liguria,
Responsabili  farmaci ASL, Direzioni
Sanitarie, Farmacie), e naturalmente
alla nostra Nuccia Gatta. Martedi
mattina 4 luglio la nostra Presidente
mi avverte che si sono fatti vivi dal
Piemonte perché “le cure non si rifiutano a chi ne ha bisogno.” E infine mercoledi
mattina 5 luglio mi telefona la responsabile ASL di Cuneo per comunicarmi che si
procuravano le flebo e che in settimana avrei potuto cominciare la terapia presso |l
day hospital dell’ospedale di Mondovi. E cosi finalmente lunedi 11 luglio ho iniziato.
Ecco amici bisogna resistere, non farsi scoraggiare, telefonare e ritelefonare
per qualunque cosa cui riteniamo di avere diritto.... €, se non ce la facciamo,
chiedere aiuto alla nostra Presidente... Lo so cara Nuccia che hai gia tanti
problemi e tante altre cose da fare e che questo € un carico in piu, ma le
Associazioni servono perché I'unione fa la forza e anche perché tu sei una forzalll
Mi rendo conto di essermi dilungata troppo, ma questo mio sfogo mi ha aiutato e
spero proprio che serva anche a voi a non essere troppo pessimisti e a sperare in un
futuro migliore.

OMBRA

Impercettibile
Silenziosa

Tra la gente

Nella solitudine

Mi segui

Nell’ignoto domani

Mi sospingi

Ombra

Corro per non farmi pren-
dere

Mi nascondo

Mi fermo a respirare
Unita a Te

Piena consapevolezza
Ritrovare
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LFADOVE

Nei vari “alfadays” ci e capitato di scoprire piccoli gioielli
di un’ltalia meno conosciuta, ma non per questo meno
interessante. In questo numero ne proponiamo due

Val San Giacomo: Museo della Via Spluga

In occasione del convegno “I geni ereditati dalla storia della valle” tenutosi a Sondrio
il 18 novembre scorso (vedi pagine 27 e seguenti), la dr.ssa Enrica Guanella ha
presentato una brillante relazione dal titolo “Storia di migrazioni dal nord Europa
attraverso lo Spluga” La ringraziamo per la presentazione del Museo della Via Spluga
e Valle San Giacomo di cui & direttrice.

[ museo della Via Spluga e della Val San Giacomo fondato nel 2007 a Campodolcino
nella media Valle Spluga & dedicato alla storia e alla cultura di questa valle e della sua
omonima via, un itinerario storico che attraversa il cuore delle Alpi, la via piu diretta nel
passato per recarsi nei paesi oltralpe e viceversa nella pianura padana. Una strada
battuta nei secoli da mercanti, pellegrini, eserciti e viandanti. Entrare nel MUVIS &
come fare un viaggio a ritroso nel tempo: gli oggetti esposti raccontano una vita
fatta di sacrifici che ha temprato la gente che ha vissuto fra queste montagne in un
rapporto dirispetto e timore. Diverse sezioni raccontano la quotidianita del montanaro:
I'attaccamento alla fede, i lavori artigianali fra cui quello caratteristico del grapat, cioé
il distillatore di vinacce, i cavatori, i trasporti e il commercio e la vita domestica. Una
sezione dedicata alla dimora tipica e una alla fauna e alla mostra archeologica del
Pian dei Cavalli (sito mesolitico di 10000 anni fa) completano I'allestimento.

Grande importanza & data al racconto del viaggio attraverso lo Spluga, le carovane

Museo della Via Spluga
e della Val San Giacomo

Alcune foto del
Museo della Via Spluga.

Il suggestivo borgo e la Rocca
Possente di Stellata di Bondeno.

di cavalli che trasportavano le some, il passaggio obbligato nella gola del Cardinello
con i suoi adrenalinici e strapiombanti versanti, i viaggi descrittivi compiuti da poeti,
letterati, artisti, scienziati, militari € uomini diplomatici, fra cui citiamo, solo per fare
qualche nome, Leonardo da Vinci, Erasmo da Rotterdam, Mozart, Fontaine, Goethe,
Nietzsche e Einstein.

Fai come loro, vieni in Valle Spluga, fai un tuffo nella storia, esplora una delle valli piu
selvagge delle Alpi!

Stellata di Bondeno

Quando Fabio Ferrini ci ha proposto di posizionare un gazebo della nostra
associazione alla “Stellata di Bondeno” (vedi pagina 16) qualcuno di noi ha pensato
che si trattasse di una delle tante “notti bianche” che ravvivano la stagione primaverile
ed estiva. Poi abbiamo scoperto che si tratta di una rocca medioevale iniziata nell’Xl
secolo e ricostruita con I'attuale forma di stella (da cui il nome) verso la meta del
‘500 lungo le rive del Po. Una meta da mettere in agenda per gli appassionati di
antiquariato (seconda domenica del mese) e di cicloturismo (percorso turistico Destra
Po rigorosamente pianeggiante).
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Pavia.
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Per la devoluzione del 5x1000 indicare il codice fiscale
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