Associazione Studio Malattie Metaboliche Ereditarie ONLUS

Notiziario di Cometa ASMM.E. via Monte Sabotino, | 2/A - Ponte San Nicold (PD) -Tel. 049 8962825 - Fax 049 6888108 - info@cometaasmme.org - www.cometaasmme.org

in questo numero:




Carissimi,

siamo giunti alla fine di un altro anno, anno che
ha visto I'awio di un nostro grande progetto:lo
screening neonatale metabolico allargato.

E’ stato un anno duro che ci ha visti
quotidianamente coinvolti nello sforzo di garantire
ai nostri pazienti un percorso assistenziale certo
ma la situazione € ancora molto confusa.

Ad oggi il medico in maternita non & ancora stato
sostituito, € uscito il bando di concorso per la
dietista e I'awviso per I'assunzione di un medico a
tempo determinato, mentre per i pazienti adulti

si sta cercando un percorso, percorso che non &
ancora stato individuato.

Spesso mi domando perche facciamo un passo
avanti e poi due indietro, forse siamo stati troppo
"buoni” e dobbiamo invece awviare azioni piu forti?
Perché continua a prevalere il gioco dei baroni e
non la meritocrazia???

Noi non stiamo chiedendo I'impossibile ma soltanto
di poter vivere con serenita quanto il destino ci ha
riservato!

Nonostante tutto ¢ forte in me. il desiderio di
esprimere i migliori auguri...

a tutti i nostri malati e ai loro genitori
che lottano ogni giorno contro queste patologie e le
mille difficolta che ne derivano,

a tutte le famiglie che quest'anno per la
prima volta hanno conosciuto la realta delle
malattie metaboliche ereditarie,

a tutti i rappresentanti delle istituzioni
che hanno ascoltato i nostri problemi e le nostre
richieste di aiuto,

a tutti coloro che lavorano nelPUOC
MME dell’Azienda Ospedaliera di Padova, senza
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di loro la vita dei nostri bambini sarebbe in pericolo.
A'loro va il mio GRAZIE pit sentito.
Un grazie particolare al Dr. Alberto
Burlina con l'augurio e la speranza che
con I'anno nuovo dlla sua nota competenza e
disponibilita si possa aggiungere un sorriso che
renda pil serena e tranquilla questa realta cosi
difficile e complessa.
Grazie ancora a tutti coloro che anche se non
direttamente coinvolti nella lotta contro queste
malattie, ci hanno aiutato con il loro contributo a
proseguire nellimpegno di sviluppare la ricerca e la
cura delle malattie metaboliche ereditarie,
e a tutti quelli che non ci hanno aiutato
percheé non hanno capito che il nostro impegno
& profuso solo a dare dignita a queste malattie
ed aiuti concreti per continuare nella ricerca nel
tentativo di debellare queste gravi patologie.
Solo con I'aiuto di tutti, singoli cittadini, artigiani,
industriali, commercianti, politici, possiamo
continuare a finanziare progetti di ricerca
scientifica diretti ad aiutare tutti coloro che sono
dffetti da una malattia metabolica ereditaria e
garantire loro una qualita di vita sempre migliore.
La nostra Associazione vuole essere presente non
solo con le parole, ma, e soprattutto con i fatti e i
nostri 22 anni di lavoro lo dimostrano.
Un grazie a tutti coloro che hanno
creduto e credono nella nostra
Associazione.
Auguri di un sereno Natale e di un prospero e
felice 2015

Il Presidente

Anna Maria Marzenta

Vice presidente
Graziano Bacco
cell. 335 7268097

Segretaria
Elisabetta Mazzari
cell. 335 7268022

Tel. 049 8962825 - Fax 049 6888108
info@cometaasmme.org - www.cometaasmme.org

Il Presidente e il Vice Presidente sono a disposizione degli associati
ai numeri telefonici indicati, il martedi e il giovedi dalle 18,30 alle 20,30.
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RICEVIAMO E PUBBLICHIAMO LI’INVITO AL PKU DAY 2015.

IMPORTANTE INCONTRO FORMATIVO E DI AGGIORNAMENTO PER PAZIENTI, MEDICI E
QUANTI ALTRI VOGLIONO RICEVERE INFORMAZIONI

SU UNA DELLE PIU FREQUENTI E CONOSCIUTE MALATTIE METABOLICHE EREDITARIE

AL E N D&

| .

Segreteria:
Tel. 049 821.3569
Fax 049 821.7474
segremet @sanita.padova.it

Indirizzo:
Via Giustiniani, 3
35128 Padova

Reparto:
049 821.3552
049 821.3550

Dirigenti medici
Dr.ssa Francesca Furlan
Tel. 049 821.7801
francesca.furlan @sanita.padova.it
Dr.ssa Albina Tummolo
Tel. 049 821.1484
albina.tummolo @sanita.padova.it

Medici in formazione specialistica
Dr.ssa Laura Giordano

Tel. 049 821.3552
Dr. Andrea Celato

Tel. 049 821.5461

Dietista

Dr.ssa Ilaria Fasan
Tel. 049 821.3543
ilaria.fasan @sanita.padova.it

Psicologa

Dr.ssa Chiara Cazzorla
Tel. 049 821.5460
chiara.cazzorla@sanita.padova.it

Laboratorio
Genetica Biochimica
Screening Neonatale Allargato

Responsabile: Dr.ssa Giulia Polo
Tel 049 821.7473
giulia.polo@sanita.padova.it

Segreteria:
Tel. 049 821.2536
Fax 049 821.7474
Tel. 049 821.7476
Tel. 049 821.7477

Indirizzo:
Via Orus 2/B - Palazzina E
35128 Padova
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REGIONE VENETO
AZIENDA OSPEDALIERA — UNIVERSITA DI PADOVA
Dipartimento Salute della Donna e del Bambino

U.O0.C. MALATTIE METABOLICHE EREDITARIE
CENTRO REGIONALE PER LO SCREENING NEONATALE ALLARGATO
Direttore: Dr. Alberto Burlina

Padova, 01 Dicembre 2014

PKU DAY 2015

Nell’ambito degli aggiornamenti per i pazienti e genitori di pazienti con Fenilcheto-
nuria quest’anno il tema avra come obiettivo la cura enzimatica di questa malattia.

La terapia enzimatica sostitutiva
nella terapia della Fenilchetonuria

Prof. Nicola Longo
Chief of the Division of Medical Genetics,
Primary Chidren’s Hospital,Salt Lake City, USA

29 Gennaio alle ore 16.30
Aula Magna del Dipartimento di Pediatria

L’incontro sara un aggiornamento su cio che vi ¢ di nuovo su questa malattia e so-
prattutto su quali siano le nuove e interessanti prospettive per quanto riguarda la
terapia della Fenilchetonuria, attualmente gia presenti negli Stati Uniti.
Prenderanno parte all’evento il Prof. Nicola Longo, Chief of the Division of Me-
dical Genetics, Primary Chidren’s Hospital, Outpatient Clinic, Salt Lake City, UT,
e I’intera equipe dell’ Unita Operativa Malattie Metaboliche Ereditarie di Padova.
Tale evento sara inoltre un momento di confronto, riflessione e discussione tra tutti
i partecipanti.

Si richiede gentile conferma della propria presenza telefonando al numero

049 8215460 o 3569.

In attesa di incontrarvi, Vi auguro un Buon Natale ed un Felice anno nuovo

Dr. Alberto Burlina
Dott.ssa Chiara Cazzorla
Dr. Andrea Celato

Dr.ssa Ilaria Fasan
Dr.ssa Laura Giordano
Dr.ssa Francesca Furlan



I. EDUCATION AND POST-GRADUATE TRAINING

Institution Date

Liceo Scientifico Statale
Guglielmo Marconi, Parma, ltaly
Univ. Parma Medical School, Italy
University of Parma, Italy
(Chairman Guido G Guidotti MD)

July 1976
November 1982
November 1988

Post-Doctoral Fellow 1985-87
(Advisor Louis ] Elsas MD)
Post-Doctoral Fellow 1988-1989

(Advisor Gian C Gazzola MD)
Pediatrics Internship 7-911993, 1-3/1994
7-91 1994, 1-3/1995
7/1193 - 6/30/96

6/23/97-11/30/98

Residency in Clinical Genetics
Fellowship in Clinical Biochemical Genetics

Il. PROFESSIONAL EXPERIENCE

Title Institution

Assistant Professor Emory University
Emory University
Emory University

Emory University

Physiology)
Director of Research
Associate Professor
Associate Professor
Director; Metabolic Service
Associate Professor
Professor (Tenured)
Professor (Adjunct)
Director, Clinical
Biochemical Genetics
Fellowship Program

Chief, Division of

Medical Genetics

Py

University of Utah (Pathology)

University of Utah (Pathology)

University of Utah (Pediatrics)

I11. CLINICAL SERVICE CONTRIBUTIONS

Consultant, DNA Diagnostic Laboratory,

Consultant, Biochemical Genetics Laboratory

Assistant Director, Biochemical Genetics Laboratory

Emory Genetics Laboratories, Atlanta GA

Consultant, Biochemical Genetics Laboratory

Co-Director, Biochemical Genetics Laboratory,

ARUP Laboratories at the University of Utah, Salt Lake City UT 84108
Attending Physician (Medical Genetics)

Children’s Healthcare of Atlanta at Egleston Hospital (3-4 months/year)
Emory University Hospital

Crawford Long Hospital

Grady Memorial Hospital

Primary Children’s Medical Center (calls 3 months/year)

Primary Children’s Medical Center (calls 2 months/year)

Primary Children’s Medical Center (calls 7 weeks/year)

Director of Metabolic Service

Medical Genetics/Pediatrics)
Medical Genetics/Pediatrics)
Medical Genetics/Pediatrics)
University of Utah (Medical Genetics/Pediatrics)
University of Utah (Medical Genetics/Pediatrics)

(
(

University of Utah (Medical Genetics/Pediatrics)
(

University of Utah (Medical Genetics/Pediatrics)

CURRICULUMVITAE

NICOLA LONGO MD PhD

Medical Genetics/ Pediatrics, University of Utah,
2C412 SOM, 50 North Mario Capecchi Drive,

Salt Lake City UT 84132, USA.

Degree

Maturita’ Scientifica

MD (9/1976-1111982)
PhD Molecular Biology
and Pathology

Medical Genetics/Pediatrics
Emory Univ, Atlanta, GA
Istituto Patologia Generale
University of Parma, Italy
Emory University

Emory University
Emory University

Date

1989-1998
1989-2001
1997-2001
1998-2001
2001-2003
2001 -present
2001-2006
2003-present
2006-present

2004-present

2007-present

1989-1994
1994-1998
1998-2001

2001-2002
2003-Present

3/1997-8/2001
3/1997-8/2001
3/1997-8/2001
1'1/1997-4/2003
9/2001-6/2005
7/2005-7/2008
712008-present
9/2001-Present

IV. SCIENTIFIC REVIEW COMMITTEE
- STUDY SECTIONS

Il Prof. Nicola Longo é stato ed & tutt'ora membro
di numerose societa scientifiche nazionali ed
internazionali che si occupano di ricerca nellambito
delle malattie metaboliche ereditarie.

V. EDITORIAL EXPERIENCE

Il Prof. Nicola Longo & revisore per 29 riviste
scientifiche che si occupano principalmente di
ricerche legate allambito delle malattie genetiche e
metaboliche.

VI. HONORS AND AWARDS

- M.D.Summa cum Laude (1982)

- Battioni Award for Cancer Research, Parma,
Italy (1988)

- NIH FIRST Award (1995)

- Dean’s Clinical Investigator Award, Emory
University (2000)

- Others

- Compassionate Doctor Award 201 [, 2012

- America’s top Physician 2012

- Patients’ Choice Physician 2012

VIl. RESEARCH FOCUS

Di seguito i principali ambiti di ricerca:

- Molecular genetics of inherited insulin-resistant
syndromes.

- Molecular basis of carnitine deficiency.

- Therapy of metabolic disorders.

- Expanded newborn screening program.

- Brain creatine deficiency syndromes.

VIi. PUBLICATIONS OF DR. NICOLA
LONGO

Il Prof. Nicola Longo & autore di oltre 101 articoli,
19 Reviews, 23 capitoli di libri e 168 Abstract.
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A PADOVA ATTIVO DAL 1 GENNAIO 2014
LO SCRRENING NEONATALE

METABOLICO ESTESO

Grazie al lavoro incessante di Cometa
ASMM.E. e in seguito ad un aspro di-
battito politico sulla sede del centro di
screening, si € deciso di dividere la Regio-
ne secondo una ripartizione territoriale,
circa 26 mila nati allanno afferiscono al
centro di Screening di Padova, circa 19
mila nati all'anno a quello diVerona.

Dal | gennaio, spiega il dott.
Alberto Burlina, Direttore del-
la Struttura Complessa Ma-
lattie Metaboliche Eredita-
rie del’Azienda Ospedaliera

- Universita di Padova, ¢ iniziato
lo screening allargato. Al momento del-
la nascita ai genitori viene consegnato

un opuscolo informativo e poi richiesto
loro il consenso per il test.

I campioni vengono codificati
con un sistema totalmente in-
formatico che prevede la condi-
visione istantanea dei risultati:
grazie a un sistema da noi sviluppato sia-
mo in grado di fornire risposte in tempi
rapidissimi.

I campioni vengono spediti a
Padova in 24 ore e nel giro di
72 ore si ha la risposta. In caso di
risposta positiva siamo in grado di fare
un'ulteriore analisi sullo stesso campio-
ne, in modo tale da procedere con ['iter
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diagnostico vero e proprio
solo in caso di alto rischio.
Un lavoro enorme che alla
data del 30 settembre 2014
ha visto ben 20.500 test ef-
fettuati dall'Azienda di Pado-
va, in 200 casi si sono rivelati
approfondimenti e appunto
|0 casi sono risultati positivi.
Tutti i bambini appena nati
ai quali e stata diagnosticata
subito una patologia sono
stati messi immediatamente
in terapia.

Se in Veneto non fosse stato
introdotto lo Screening Neonatale Me-
tabolico Allargato

molto  probabil-
mente per questi
bambini la loro

situazione sarebbe
ora molto diversa...
la loro salvezza per
quanto

'estrema

riguarda
celerita
di cura € tutta rac-
chiusa nell’analisi di
una goccia di san-
gue.
Gli oltre 20.000 test sono
stati effettuati su tutti i nuo-
vi nati negli ospedali delle
province di Padova, Venezia,
Treviso, Belluno e Trento: a
coordinare i lavori 'Azienda
Ospedaliera  Universitaria
con I'Unita Operativa Ma-
lattie Metaboliche Ereditarie
diretta dal dott. Alberto Bur-
lina.

“Siamo  molto soddisfatti
perché grazie all'attivazione
del programma di Screening
e alla messa in funzione del-

le due tandem-massa, apparecchiature
da noi donate allAzienda Ospedaliera
e di cui una rimasta inutilizzata per tre
anni, abbiamo contribuito a salvare 10
bambini. Un risultato molto importan-
te - continua Anna Maria Mar-
zenta, Presidente di Cometa
A.S.M.M.E. (Associazione che in
ventanni ha finanziato attrezzature,
personale e contratti di lavoro per un
valore di 1.800.000 euro) - perché si
tratta di malattie silenti che si possono
evolvere negativamente soprattutto nei
primi mesi di vita”.




SCREENING NEONATALE METABOLICO
ALLARGATO: ORA DISPONIBILE
UN VADEMECUM PER IL PEDIATRA

Chi lavora in
un  centro
specializ-
zato per
le malattie
metaboliche
lo sa: sono rare, ma esi-
stono e prevedono percorsi diagno-
stici e terapeutici ben definiti e specifici. E |o stesso,
naturalmente, vale per i pazienti - in genere bambini - e i loro
familiari, che imparano a conoscere a fondo queste malattie: cosa
sono, perché si manifestano, cosa comportano, che cosa significa il
loro nome, spesso tanto complicato. Da una decina d'anni a que-
sta parte, @ disponibile uno screening allargato, per
permettere di identificare alla nascita I’eventuale
presenza di un buon numero di queste malattie (in
genere 20-40, a seconda dei pannelli utilizzati per la ricerca), in
aggiunta alle tre - fenilchetonuria, fibrosi cistica ed ipotiroidismo
congenito - che da tempo vengono cercate in ogni
neonato italiano.
Di nuovo, pero, se centri specializzati e associazioni di
pazienti sono ben consapevoli di questa opportunita,
che hanno essi stessi caldeggiato, questo non vale
necessariamente per tutti i pediatri di tutti i centri
nascita e per tutti quelli di libera scelta. Proprio per
colmare questa lacuna informativa, & ora dispo-
nibile un vademecum per pediatri sullo
screening neonatale metabolico allar-
gato, un agile volume realizzato da Alberto
Burlina, direttore del Centro di malat-
tie metaboliche ereditarie e del centro
regionale screening neonatale allargato
delPAOU di Padova, con il contributo incondizionato di
Recordati Orphan Europe e il patrocinio della So-
cieta italiana di pediatria.
“Le malattie metaboliche non sono ancora ben note, anche in
ambito medico, ma ora che disponiamo di un esame di mas-
sa in un nicchia che € rara, vale la pena diffondere conoscenza
- sottolinea Burlina - Anche perché IPapplicazione dello
screening neonatale allargato ci sta insegnando
che certe malattie sono meno rare di quanto si
pensasse. A volte ci sono, ma non vengono rico-
nosciute correttamente, cosa che questa indagine

“L'applicazione dello screening neonatale allargato
ci sta insegnando che certe malattie sono meno rare
di quanto si pensasse”

Dr. Alberto Burlina

permette di fare alla nascita.” Senza contare che i di-
sturbi metabolici ereditari possono essere rari se presi singolar-
mente, ma nel complesso riguardano circa un neonato
ogni 3000. Anche per questo, Burlina auspica che lo screening
allargato - al momento offerto in ltalia solo da alcune regioni -
trovi ulteriore espansione, possibilmente dietro la guida centra-
lizzata del Ministero della salute.
Per prima cosa, il vademecum offre una panoramica infor-
mativa sullo screening: come & nato, come effet-
tuare il prelievo (basta una goccia di sangue, rac-
colta tra le 48 e le 72 ore di vita), come manipolare
e inviare il campione ai centri di analisi, quali possono essere le
cause di falsi positivi o falsi negativi, come funziona la spettro-
metria di massa, la tecnica che ha permesso lo svilup-
po dellindagine e che consente di individuare piccolissime
quantita delle sostanze desiderate in piccole quantita di campio-
ne. Inoltre, il primo capitolo presenta un elenco delle malattie
metaboliche ereditarie suscettibili di screening neonatale e una
discussione sui criteri per la definizione di
un pannello di screening. Per esempio, il fatto
che la malattia oggetto dello screening rappresenti
un importante problema di salute, sia diagnosticabile
nelle fasi iniziali e possa essere trattata (e tanto piu
efficacemente quanto prima si inizia il trattamento).
Segue, in capitoli successivi, la parte dedicata
alle malattie, in tutto 35: difetti degli am-
minoacidi (come iperfenilalaninemia o ipertirosine-
mia), acidurie organiche (aciduria isovalerica, aciduria
glutarica di tipo | ecc.), difetti della beta-ossidazione
degli acidi grassi (per esempio difetti dell'acil-CoA
deidrogenasi a catena corta o a catena lunga, deficit
del trasportatore di carnitina), malattie da accumulo
lisosomiale (come le malattie di Niemann-Pick, di Fabry, di Pom-
pe). Per ciascuna, molto sinteticamente, € indicato che cosa fare
in caso di test positivo, quali sono le principali informazioni clini-
che e fisiopatologiche da conoscere, come si esegue la diagnosi
di conferma e qual € il trattamento previsto. Una particolarita:
le malattie non sono elencate in base alle caratteri-
stiche fisiopatologiche, ma in base al metabolita
sul quale si concentra il test di screening. "In questo
modo, proprio partendo dal dato sul metabolita si pud risalire
puo facilmente alla malattia coinvolta” spiega Burlina.

da: www.osservatoriomalattierare.it
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LA MIA STORIA... MALATTIE RARE

Per vivere

Marco
deve mangiare

-
s @anche di notte
nche quando partecipo  metabaliche ereditarie allora sentisse improvvisamente male,
agliinconlrl di Comela  ancora meno conosclube di oggi ¢ anche perché in un altro Pacse
ALSNUNLE. Omilus, dagli stessi medici, ioe miamoglie sarchbe phl complicato trovane
Fassociazione porbe Paola abbiamo polule reagice ¢ gli alimwenti di cui lui ha bisogno
alattie metaboliche affroavtare la stuarione, ognd ghormo, di fetbo quelli della
ereditarie di Padova di cui faccio cucina mediterranea, poveri di
parte, rlassumo sempre La storia MAl ABBASSARE LA GUARDLA grassl. Marco non ¢ costrettoa
della mia famiglia in poche righe: Con questa malattis s pud rinunciare a tatto, anzl, ha una vita
miia figlia Chiara ha salvato mio COMYIVEDS Ma non & ped del tubto normale: pud uscire per
(g lio Marco, regalandoglila i abbassare la guardia. una pizza com gli amici ¢ giocaa
possibilith di ricevere una diagnosi  Fin dallinizio | medicici pallavobe, con le dovute attenziond,
tempestiva e di avere una vita, hanmo spiegato che la dieta ricordandnsi di fare merenda
dopotuttosimile a quella dei suod ¢ fondamentale perevitare prima ¢ duranie una partita,
coetane. VPeventuality pit pericolesa, che Cuestanng ha partecipato, per ln
Anche lei soffriva della stessa l'arganismo di Marco vada «in primavolta, aun campo-scuola ad
malattia del fratelbo minore, il stress=a causa di un digiuno Assisi, gestendo in automomia la
deficit di acil-Coa deidrogenasi praolungato. Mon & mai accaduto, dieta. Perd io e mia maoglie eravamo
(MCADY a catena media, un una svegliaci ricorda ogni giorno insvacanzas a 2 chilometri di
difetto genelico ed eredilario che e ogni noble quando & il momenlo dlbsbamens i COMUMOLE Un Passo
impedisce il corretto metabolismo di integrare Ia dieta di nostro figlio  avanti, no?
dialeuni grassi introdstti con con carboidrat] o bevande a base
la dieta e, 5e non curato, porta di maltadestrine. £ faticoso: nei DIVENTERA ADULTO
a una grave intossicazione primianni lasvegliasuonavaogni  Cisonovoluti1d annidalla
dellorganksmo, talvolta fstale. due ore ¢ da neonatospesso Mareo  scomparsa di nostra figlia per
Come per Chiara, che aveva si rifiutava di mangiare, perché vedere attuabo, in Veneto, lo
21 maesi quando si senti male semplicementes non aveva famie. screening metabolico allargato,
improvyizamente, entodin coma Crzad & un adolescente, haimparate  'unico strumenio salva-vita
¢ nien kel pid dallospedale di ad accettare e gestire la sua per i bambink con rare malattie
Padova in cui era stata trasferita malattia. Le rinunce ci sono, per metabaliche come la MCADL 1
in gravi condizioni. Marco, tulti nod. Mon abbdamo mal fatto plano i screening & arrivaloin
invece, aveva silo $0 ghorni e un viaggio all'estero per timore ritardo rlspettoad altre Regioni, per
grazie allintwizions del dotior diallontanarci troppo dal ceniro diatribe politiche, ¢ manca ancora

Burlima, ehe sl ocewpava di malattie

di Fiferimento, qualora Mares si

ol un centro di riferimento unico
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tin, 4 annd, afhetba Ga wea
malattba metcbollcn erediiorla, nello
1obo a sinlstra & con fl padre Glannl, che
lereeea Inbonco o Verona, & la moglie
naala. Wivena a Plove al Sacco (Podewl,
con Valtro figlio Mlchels, diciotberne.

per questi pazienti. Soprattutto
perquelli pii grandi: la diagmosi
precoce consentich a ol bambind
di crescere con questa malattis
& avrema degli adolescent] e
adulti sorfani= di assistenza
continua, per pochi imsestiments,
mancanza di personabe sanitario
dedicato ¢ dialogo tra strutture
mediche. Marco &ancoranella
fascia pediatrica, pii tukelata.
Tra qualche anno ci roveremao
ad affrontare auovi ostacoli: ci
.ilusuriamn ﬂh&'preﬂt! uifﬂﬂtpl‘i‘l‘l.d-!
anche l'impartanza di una rete
assbstensiale.

Crivertrnd Menarbtm

ereditare

ano tante, olbne SO0, hanino

nomi difficili anche da
pronuUnciang (Come omocistinura,
adrancleucodistrolia o
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PIANO MALATTIE RARE:
DEFINITA L'INTESA
TRA GOVERNO E REGIONI

Il 16 ottobre 2014 & stato approvato
dalla Conferenza Stato Regioni il Piano
Nazionale Malattie Rare 2013-2016.

Con il raggiungimento dell’Accordo, le
regioni e le province autonome si impe-
gnano a recepire il documento con propri
provvedimenti e a dare attuazione ai suoi
contenuti nei rispettivi ambiti territoriali.
Governo e Regioni hanno definito l'intesa
in materia di Malattie Rare, problema deli-
cato e sentito dato che tali patologie inte-
ressano, nel loro, complesso, dai 450mila
ai 600mila italiani.

La Conferenza Stato-Regioni, nella ses-
sione di lavori presieduta dal sottose-
gretario alla Salute Vito De Filippo, cui il
Ministro Beatrice Lorenzin ha delegato
la materia, ha infatti approvato il Piano
Nazionale delle Malattie Rare che, con
una validita triennale, definisce un ap-
proccio organico alla materia preveden-
do certezze nei percorsi di intervento e
cura, uniformita sul territorio nazionale
e finanziamento degli interventi grazie
ad efficienze generate in materia di ap-
propriatezza sanitaria degli interventi su
alcune patologie che, in passato, spesso

con una tardiva diagnosi e un iter incerto
di cura finivano col sommare a modesti
risultati terapeutici anche le diseconomie
negli interventi.

“Abbiamo messo a sistema tutta la cate-
na di formazione, diagnosi precoce, uso dei
farmaci e delle terapie - spiega il Sottose-
gretario De Filippo - cercando di ridurre la
variabilita nella qualita dei servizi offerti
ai pazienti e nella loro accessibilita, cau-
sata soprattutto da differenze in termini
di conoscenza ed esperienza sulle singole
malattie, che si riflettono inevitabilmente
in differenti capacita di diagnosi e follow
up nelle diverse realta regionali e locali. E
abbiamo dffrontato anche il tema dei costi,
esentando questi pazienti da ogni contribu-
to & scegliendo la via del I'efficientamento
del sistema che consente di attuare il Piano
senza oneri aggiuntivi”.

Il Piano si muove lungo i tre assi di assi-
stenza, ricerca e prevenzione.

Sul versante delle cure, in particolare,
definisce un aggiornamento dei livelli
essenziali di assistenza che tenga conto
delle malattie rare, potenziando anche
la continuita di intervento tra ospedale
e territorio in modo di assicurare cure

a ciascun paziente in modo quanto piu
prossimo al proprio luogo di vita. Un
processo che sara accompagnato con
un sistema di formazione che renda le
competenze fruibili da tutto il territorio
nazionale, con iniziative a livello regionale
per l'accreditamento e la certificazione
dei laboratori di genetica che si occupa-
no delle diagnosi e in generale col poten-
ziamento di interventi e strumenti per
la diagnosi precoce e con un crescente
coinvolgimento dello Stabilimento chimi-
co farmaceutico militare (SCFM) nell'as-
sicurare la disponibilita a costi ridotti di
farmaci e altri trattamenti.
Quanto alla ricerca I'obiettivo & 'aggres-
sione delle iniziative in modo da avere una
massa critica che consenta la partecipa-
zione a consorzi internazionali per gruppi
di patologie. Al tempo stesso si realizzera
un sistema di tracciamento delle ricerche
e valutazione dei risultati.
Sul fronte della prevenzione, infine, si pun-
tera a screening, consulenze preconcezio-
nali e prenatali e promozione di corretti
stili di vita.

Comunicato stampa n. 182

21 ottobre 2014

GIORNATA DELLE MALATTIE RARE 2015

VIVERE CON UNA MALATTIA RARA:
GIORNO PER GIORNO, MANO NELLA MANO

Giorno dopo giorno,
mano nella mano, i ma-
lati, le famiglie e le associazio-
ni uniscono le proprie forze
per trovare soluzioni comuni
e per promuovere la ricerca
di nuovi trattamenti, le cure,
le risorse e i servizi in solida-
rieta con tutte le persone coinvolte (prestatori di cure, profes-
sionisti del settore sanitario, servizi sociali specializzati, ricercatori,
aziende farmaceutiche, politici e autorita di regolamentazione).
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La campagna per la Giornata delle Malattie Rare, creata e coor
dinata da EURORDIS e organizzata con le Federazioni Nazionali
per le malattie rare di tutto il mondo, mira a sensibilizzare 'o-
pinione pubblica, i politici, le autorita pubbliche, i rappresentanti
dell'industria, i ricercatori e i professionisti del settore sanitario
sul tema delle malattie rare. Da quando ¢é stata presentata nel
2008 la prima Giornata delle Malattie Rare, la partecipazione
a questo evento non ha fatto che aumentare nel corso degli
anni successivi. All'edizione dello scorso anno hanno preso parte

centinaia di associazioni di malati da -
84 Paesi e regioni da tutto il mondol! (" .E‘l;J[ﬁEER:IE



LA SCUOLA IN CORSA

PER 'A.S.M.M.E.
Stretti di Eraclea, Maggio 2014

Come da molti anni a questa parte, anche
I'anno scolastico 2013/2014 si & concluso
con 'entusiasmante e immancabile appun-
tamento ““La scuola in corsa per TASMME
e 'AMR”,

Ritrovo a Stretti di Eraclea, in provincia di
Venezia, nel primo pomeriggio di un sa-
bato di fine maggio. Zainetto in spalla, un
compagno per mano, un sentiero in mez-
zo al verde e la voglia di stare assieme: e la
corsa prosegue da piu di vent'annil

Nei mesi precedenti i bambini delle scuole
dell'infanzia, private e pubbliche, nonché gi
alunni della scuola primaria de Amicis han-
no conosciuto la storia di Federico scritta

da Leo Lionni.
Federico & un simpatico topolino di campagna incompreso poi-
ché, di lavorare sodo come gli altri per raccogliere le prowviste
per I'inverno, se ne sta sul muretto di casa a respirare l'aria fre-
scolina di fine autunno, a rimirare i colori dei fiori, a raccogliere |l
calore del sole e ad ascoltare il suono delle parole. Tempo perso?
Tempo speso nel migliore dei modi visto che nel momento del
bisogno ha saputo restituire ai compagni infreddoliti, intristiti, si-
lenziosi attimi di benessere e spensieratezza.
Ma in fondo, se ci pensiamo bene, non sono queste le cose che
cerchiamo per rigenerarci, per rallentare il ritmo dei nostri fre-
netici giorni e assaporare con i nostri cari la vita?
Raccolto il messaggio di Federico i bambini hanno potuto rico-
noscere le qualita differenti di ciascuno, vedere che ognuno ha
una sua personalita e un proprio carattere per gestire se stessi e
le situazioni della vita, qualunque sia il punto di partenza.
Finalmente anche gli amici topolini hanno capito e valorizzato
le potenzialita di Federico riconoscendogli il suo valore e il suo
posto nel gruppo.
Forza dunque, & questo il nostro traguardo: accorgerci di chi
siamo e di chi abbiamo accanto per camminare assieme senza
mai dimenticare che il coraggio e la forza che una carezza e una
stretta di mano al momento giusto possono dare, sono davvero
impagabili.
Prossimo appuntamento a maggio 2015... sempre pil numerosi!
Martina Fiozzo
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COPPA COMETA A.S.M.M.E.

Golf e solidarietd, un connubio vincente!

In un campo straordinario nonostante le scroscianti precipita-
zioni dei giorni prima, domenica 20 luglio il Circolo Golf Vene-
zia ha ospitato la VIII edizione della Coppa Cometa.
Una gara benefica, promossa dal socio Giorgio Valerosi
che, unendo agonismo e solidarieta, intende sensibilizzare e
raccogliere fondi a favore dellA.S.M.M.E- Associazio-
ne Studi Malattie Metaboliche Ereditarie. Nata nel
1992, conta ad oggi 3500 iscritti e 700 bambini malati, ed ha
nel Reparto di Pediatria del'Ospedale di Padova ha il suo punto
di riferimento.

Come ha spiegato il professor Alberto Burlina, presidente del
comitato scientifico, I'associazione ormai vive quasi soltanto di
contributi privati, oggi indispensabili per poter continuare la ri-
cerca e laiuto a fronte di un numero sempre piu alto di bimbi
affetti da queste rarissime patologie ereditarie e i sempre piu
drastici tagli alla sanita pubblica.

La gara, disputatasi con formula Medal per la la categoria e
Stableford per 2a e 3a, anche quest'anno si € rivelata un appun-
tamento sociale e amichevole, ed & uno degli incontri piu sentiti
e condivisi dl Circolo di Venezia. Anche se questa VIl edizione
& stata condizionata dalle previsioni che davano maltempo, si &
invece potuta svolgere in una giornata alla fine soleggiata, regi-
strando una novantina di iscritti.

Nonostante qualche sporadica goccia in mattinata, la giornata ha
volto al bello consentendo di godere di un piacevole sole, tanto

A

che il percorso veneziano si € offerto in buone condizioni con
un fairway rigoglioso.
Dopo la premiazione che ha evidenziato il compiacimento di
Giorgio Valerosi per la sincera accoglienza dei soci alla sua ini-
ziativa, una pesca benefica ad estrazione, con numerosi premi
offerti dallo stesso sponsor (titolare di una gioielleria e di un
negozio di ottica a Venezia in Mercerie del'Orologio e da altri
soci amici) ha consentito, alla fine, tra iscrizioni e biglietti, di rac-
cogliere circa 3500 euro, interamente devoluti all’ Associazione.
Michela Luce

| premiati:

la cat. |° Luca Meneguzzi (69), 2° Stefano Biondi (70), 1°
lordo Arturo Bastianello (74);

2a cat. | ° Francesco Bovo (38) 2° Fabiano Tagliapietra (38);
3a cat. |a Mickey Tesone (40), 2a Ana Gravinovic (35).

Premi speciali:
I° Lady: Zeljka Grahovac (35);

I° Senior: Giorgio Gorin (37);

I° Junior: Pietro Picicco (35)

Driving contest Maschile: Federico Bastianello;
Femminile: Cherrie Chocols;

Nearest to the pin Maschile Tommaso Purisiol.




TRIANGOLARE DI CALCIO TEAM FERRARI

Campo sportivo Sarone di Caneva PN, 13 Settembre 2014

In una cornice paesaggistica da fiaba, un
campo sportivo incastonato tra le colli-
ne di Caneva, in provincia di Pordenone,
la scuderia Ferrari del Triveneto ha orga-

nizzato un triangolare di calcio a scopo
benefico.

[ fondi raccolti sono stati destinati alla no-
stra associazione e una parte anche alla
fondazione Biasiotto. Quest'ultima € de-
dita al trasporto gratuito dei malati onco-
logici, residenti nel territorio, dal proprio

VENICE MARATHON

Cari amici,

ci sono dei giorni che cambiano la nostra vita, la quale non sara piu

come prima.
E stato cosi quando € nato mio figlio.

E stato cosi quando & mancata mia mamma.

Ed e stato cosi ieri. Le emozioni provate sono state devastanti.
C'é qualcosa in me oggi che prima non avevo.

Grazie infinitamente Giustina, Nicola e Marco.

Grazie a tutti i genitori che sono stati cosi entusiasti ad affrontare
una esperienza piena di incognite e molto impegnativa non solo

fisicamente.

Grazie a quanti hanno partecipato, agli amici maratoneti Padovani
con i quali spero di trovarmi a correre qualche altra gara.
Grazie a Cometa, ad Elisabetta e Lorenzo per il loro impegno e

domicilio al reparto di Oncologia Ghirur-
gica e Ginecologica del Centro di Riferi-
mento Oncologico di Aviano per visite e
terapie. Un servizio riservato a famiglie
che versano in situazioni economiche dif-
ficili o in uno stato di disagio sociale.

Un torneo agonistico, giocato dalla squa-
dra dei meccanici della Ferrari al seguito
della Formulal, dalla squadra amatoriale
Evergreen di Sacile, che ha vinto il torneo,
e dalla squadra AFDS donatori sangue di
Caneva.

Ospite d'eccezione, come gli anni scorsi,
¢ stato Mattia, un grande fan della Ferrari
ed amico speciale dei meccanici.

Grazie a lui, bambino affetto da malattia
rara non ancora diagnosticata con esat-
tezza, e grazie ai suoi genitori, i coniugi
Casonato amici di Cometa Asmme, siamo
stati inseriti quest'anno tra i beneficiari dei
contributi raccolti nel corso della manife-

stazione.
Nel portare il saluto ed i ringraziamen-
ti dellassociazione agli organizzatori, ai
partecipanti e agli ospiti dell'evento, ho
sottolineato il valore della solidarieta ali-
mentato da questi eventi. Un contributo
significativo per la speranza in una vita
piU serena e dignitosa per i pazienti affetti
da malattie metaboliche ereditarie e rare
nonché alle loro famiglie.

Graziano Bacco
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Grazie alle “Mamme per caso” e a tutti coloro che non conosco
ma che c'erano.
Grazie davvero.

Guido
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RUNFORCOMETA
Venice Marathon 26 Ottobre 2014

E cominciato tutto un anno fa. Con una telefonata,

Giorgio, papa di Marco, mi disse che saremmo stati contattati da
Guido, suo grande amico e presidente di Venezia Triathlon.

Al nostro primo incontro con Guido, a Venezia, non ci volevo
credere, tanto era il suo entusiasmo e la convinzione di intra-
prendere questa sfida: partecipare alla
Venice Marathon con tre dei nostri bimbi
disabili gravi. Pit lo ascoltavo, piu cresceva
il mio entusiasmo. Quello non mi manca
mai e quando trovo qualcuno come me
mi faccio contagiare.

Uscita dal suo negozio, le perplessita
erano tante. Niente € facile a Venezia e
ancora di pit quello che aveva in mente
Guido. Lorenzo, sicuramente pit ponde-
rato, mi elencava tutti i dubbi, gli ostacoli,
le difficolta ma io trovavo sempre una ri-
sposta e, anche se non ce l'avevo pensavo
che Guido avrebbe risolto tutto. L'unico dubbio per me, perché
ancora non conoscevo bene Guido, era questo: chissa se la sua
testardaggine e la sua caparbieta sarebbero state le stesse nono-
stante le complicanze che avremmo dovuto affrontare. Eppure,
un veneziano doc € abituato a prendere la vita con sfida e co-
raggio, e cosi € stato!

Nei primi mesi successivi al nostro appuntamento abbiamo avu-
to poi modo di incontrarci varie volte, per conoscerci e per di-
scutere insieme su come affrontare la nostra corsa. Soprattutto,
i maratoneti sentivano I'esigenza di conoscere i bimbi e le loro
priorita. Alla fine eravamo davvero parecchi (dico eravamo an-
che se io non ho partecipato alla corsa): sei maratoneti padovani
e una ventina di maratoneti lidensi. Per 'occasione, abbiamo pen-
sato di noleggiare dei passeggini speciali molto leggeri adatti ad

una corsa cosi lunga e difficile. Cosl, gli atleti hanno avuto modo
di allenarsi con i nostri bimbi. Li, al Lido, dove abita Marco con
la sua famiglia e qui, a Padova, dove abitano Giustina e Nicola.
Sicuramente agli amanti della corsa e delle camminate che fre-
quentano il lungargine padovano di Voltabarozzo sara capitato
di vedere i nostri atleti correre spingendo
una o due carrozzine. Anche al Lido gli al-
lenamenti continuavano con Marco.

Per questa giornata speciale non potevano
mancare le nostre grandi amiche “Mamme
per caso” che avrebbero accompagnato
con il loro canto la nostra postazione al
Parco di San Giuliano, a Mestre, dove c'ero
anch'io con altre famiglie dell'associazione.
Alla fine il grande giorno € arrivato. Tutti in
postazione. Lorenzo con il furgone, meta
genitori dallaltra parte del fiume, gli altri
genitori invece erano in pista con tutti gli
atleti. Anna, mamma di Giustina, anche lei pronta correre insieme
alla sua bimba Giustina e Giorgio e Giampaolo in bicicletta.
PRONTI, PARTENZA VIA! SI PARTE. | nostri palloncini attaccati
alle carrozzine rendono colorata un atmosfera resa magica ma
reale.lo dalle sette i a San Giuliano, il mio pianto per la tensione
perché un vigile rigoroso alle regole e non al buon senso non
mi fa entrare al parco e con tutto quel | materiale non so cosa
fare; percorro una via e a un certo punto mi fermo dove trovo.
Gia a quell'ora sembra di essere in uno stadio prima della partita.
Fortuna vuole che Gabriella e Carlo puntuali all'appuntamento
riescono a trovarmi.

Ci raggiungono un po’ pit tardi le “Mamme per caso” e con |l
loro canto iniziamo a ballare e ad animarci. Arrivano i primi atleti,
poi via via tanti altri e continuamente guardiamo l'orologio e




siamo in contatto con i NOSTRI ATLETI che finalmente ci raggiungono.
SIAMO IN ESTASI: pianti, gioia, stanchezza, risa, abbracci; tante, davvero
tante, le emozioni. | genitori sistemano i bimbi, danno loro da mangiare.
Per i maratoneti qualche attimo di respiro, un po’ d'acqua, tante foto, un
canto insieme e poi si riparte. lo, stavolta, salgo in furgone per poter es-
sere aVenezia all'arrivo. Non voglio perdermi un momento cosi idilliaco.
ED ECCOLI ARRIVARE. Per questa giornata speciale, i compagni di scuo-
la di Marco aspettano lui e i suoi amici di avventura Giustina e Nicola
con un coloratissimo cartellone di benvenuto e poi amici, parenti, soste-
nitori, tutti sono . I NOSTRI PICCOLI GRANDI EROI arrivano, seguiti
da questo meraviglioso gruppo che ha voluto dare una grande, e vera,
testimonianza di affetto.
PER UN GIORNO | NOSTRI PICCOLI EROI HANNO AVUTO GAM-
BE, OCCHI EVOCE PER ARRIVARE AL TRAGUARDO, UN TRAGUAR-
DO PIENO DI SOLIDARIETA' E AMORE.

Elisabetta

GIUSTINA E ANNA

Le due settimane precedenti erano state
molto dure. La tensione alle stelle e quei
dolori che improwisamente persegui-
tavano l'arco plantare, il tallone. Oddio,
che sara: una fascite? E la contrattura alla
spalla? Peggiorera? Forse quel traguardo &
troppo lontano. Ma ancora di pit mi sa-
rebbe bruciato non provarci: ma come,
rinunciare cosi, accettare una sconfitta in
partenza’!

Saranno tutti piu allenati di me.

Poi chiudevo gli occhi e vedevo quella
scena, sempre la stessa: la distesa ster-
minata della piazza, le gambe e gli occhi
che corrono, abbracciano il campanile,
gli archi delle Procuratie, i cromatismi
della Basilica, le logge di Palazzo Du-
cale. Ci sono centinaia di persone ai
lati delle transenne ma non sento gli
incitamenti, non sento pid nemme-
no la fatica nonostante spinga la mia
bambina che non si oppone a questo
gioco e a questa sfida. Sento solo il ca-
lore delle lacrime che rigano il volto e
scendono copiose, tutte le volte che
immagino il mio arrivo, tutte le volte
che mi figuro il traguardo. lo e lei, il mio
uccellino spiumato, che corriamo una
maratona. lo e lei che ci affidiamo a
braccia sconosciute. Quei volti, quelle
voci, quelle mani dopo 40 chilometri
sono diventati familiari. Un abbraccio
umido e infinito accoglie e dissipa la
paura, la tensione. Stempera il dolore,
accoglie la gioia e cancella la sofferenza.
La scena che mi ero figurata tante vol-

te ¢ diventata realta. Limpresa € riuscita
grazie ad un grandioso lavoro di équipe:
il tempo e l'energia di Lorenzo, Elisabetta
e Guido, le gambe e la fatica di noi mara-
toneti, le pedalate di Gianpaolo e Giorgio
che ci hanno affiancato in bici lungo tutto
il percorso, la pazienza dei nostri bambi-
ni. Cosl la corsa, che di solito si immagina
come uno sport individuale, ha acquistato
una natura plurale non solo per il nume-
ro dei soggetti coinvolti ma per la sinergia
nata e cresciuta tra i componenti del no-

stro gruppo. Sinergia indispensabile a tra-
scinare me, maratoneta principiante, fino
al traguardo. La motivazione c'era ed era
straordinaria perché correre la maratona
di Venezia con mia figlia Giustina era un
sogno che mai mi sarei aspettata di con-
cretizzare. Tuttavia, non mi sentivo pre-
parata a sufficienza e, da sola, non avrei
mai trovato il coraggio di farla. Avrei avu-
to bisogno di un sostegno e l'iniziativa di
Elisabetta e Guido, presidente del gruppo
sportivo Venezia Triathlon, ha fornito cid
di cui avevo bisogno: i nostri super pas-
seggini, flammanti come Ferrari a tre
ruote; gli allenamenti di gruppo; I'affet-
to, palpabile, intorno ai nostri bambini.
Correre questa maratona € stato per
me correre oltre il dolore della malat-
tia, oltre la solitudine nella quale essa
molto spesso rinchiude, oltre la rabbia
e le ingiustizie patite, oltre il peso del-
la diversita, oltre le fatiche quotidiane
affrontate per affermare la dignita dei
nostri bambini, soprattutto di quel-
li come Giustina, Marco e Nicola che
non possono esprimere il loro disa-
gio ed i loro bisogni ma che possono
e devono vivere ugualmente una vita
ricca e piena. Labbraccio e le lacrime
al traguardo hanno lavato il sudore e la
sofferenza, quella del corpo ma soprat-
tutto quella dell'animo, e hanno lasciato
nel cuore la gratitudine per tutti coloro
che mi hanno aiutato ad arrivare alla
fine e che hanno creduto in me.

Anna
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NICOLA E GIAMPAOLO

Quando si vive una grande esperienza,
capita, a volte, che diventi difficile raccon-
tarla agli altri. Anche se la tecnologia, con
video e foto, reca un grande aiuto, non
basta.

Si scopre che le cose dawero belle e
sconvolgenti & piu facile condividerle che
raccontarle.

Ci siamo stupiti quando, nell'affollata Piaz-
za di San Pietro, a Roma, lo scorso giugno
afoso, Betty disse due parole, e nulla pig,
su una proposta che aveva per noi allora
lo stesso significato che andare sulla Luna.
Con Anna, Angela, Andrea, Monica, Chri-
stian, Doriano, Guido e gli altri amici della
Venezia Triathlon, tutta gente dal fisico di
ferro, ma dal cuore d'oro, abbiamo condi-
viso in poco tempo molto piu di qualche
caffé al Parco San Giuliano di Mestre e litri
di sudore (mio, loro sembravano sempre
freschi e perfetti) per provare carrozzine
aerobiche, quasi bolidi spaziali, fatti perve-
nire appositamente dalla Slovacchia.

Tra allenamenti, incontri organizzativi,
qualche intervista, complimenti e pac-
che sulle spalle per chi ci aveva visto in
TV, cominciavano a frullarci in testa quel-
le domande che per molto tempo, spinti
dall’entusiasmo di Betty I'instancabile, ave-
vamo messo a tacere: ma che senso ha?
Serve a noi, a Nicola? A chi?

Per non parlare, poi, di questioni veramen-
te delicate e complicate: come fara Nicola
a stare fermo dentro un passeggino che
non conosce e a cui non & abituato per
6-7 ore? Come faremo per la colazione, il
pranzo, il cambio del pannolino, per dargli
da bere? E i farmaci? E se stara male? Se
piove? Ese...?

Vi confessiamo che quando Betty ci infor-
mo che dovevamo incontrarci con gli at-
leti a Mestre per definire i particolari della
maratona, che le carrozzine erano in arri-
vo, che l'iscrizione era stata fatta, abbiamo
avuto un momento di smarrimento. Ci
sentivamo in colpa per tutto cid che di
brutto poteva succedere a Nicola; anche
il disagio piu insignificante che il bambi-
no avrebbe provato a causa della nostra
“sconsideratezza genitoriale’” non trovava
giustificazione nella nostra testa, piena di
ansia e di preoccupazioni.

Sappiamo di essere pienamente capiti da
voi che state leggendo queste righe; chi

16

ha esperienza di figli o di altri famigliari
metabolici conosce perfettamente di cosa
stiamo parlando, e sa che non diamo spa-
zio a retorica o ad esagerazioni.

Quel 21 settembre pero, a San Giuliano,
con gli amici atleti di Padova e Venezia,
abbiamo avuto una certezza che in bre-
ve tempo ha spazzato via quasi tutte le
nostre paure. | bambini erano al centro
dell'interesse di tutti: organizzatori, atleti,
autisti, accompagnatori, genitori. Gli atleti
non ci stavano solo dicendo che a loro
non interessavano affatto i tempi della
prestazione o il proprio piazzamento, ma
che volevano correre con i bambini e per
i bambini, e da tempo si allenavano per
questo, non per battere il loro record
personale e ricoprire il percorso in tempi
eccezionali. Volevano arrivare al traguar
do rispettando pienamente le esigenze
dei bambini.

Capivamo cosi che pian piano ci stavamo
addentrando in una esperienza molto piu
grande di noi e delle nostre preoccupa-
zioni: era un invito per tutti ad uscire da-
gli schemi, dall'isolamento che chi & nella
disabilita purtroppo vive ogni giorno e
che rischia di soffocarlo se non reagisce.
Gli atleti prestavano le loro gambe e il
loro fiato a creature a cui Madre Natu-
ra ha impedito di correre e camminare;
un messaggio, infine, anche a chi ha pau-
ra di affrontare problemi che sembrano
insormontabili, ma che possono essere
superati.

Che dire, infine, della nostra personale
partecipazione?

Per me, papa nonché atleta per quel gior-
no, € stata ottima la forma fisica (non ne
avevo dubbi) per i primi 38 km, affrontati
in mountain bike. Credo che ['entusia-
smo di chi faticava davvero, con la corsa
a piedi, e il tifo sfegatato che sempre mi
ha accompagnato da parte degli spetta-
tori abbiano dato ali alle mie gambe ed
ossigeno a sangue e muscoli. Gli ultimi 4
km, lasciata a malincuore la bici vicino al
Tronchetto, mi hanno fatto capire il sa-
crificio, la solidarieta e la prestanza fisica
veramente invidiabile degli amici atleti
che ci hanno accolto ed accompagnato
in questa esperienza. Spingevo Nicola e
non me ne rendevo conto, almeno nella
testa; il mio fisico, invece, reclamava fiato
che non trovava; ma l'entusiasmo di Anna
e Giustina, da una parte, che piroettava-
no senza posa, e forse un sostegno anche
fisico da parte degli atleti che correvano
con me, novello Dorando Petri (spero
che cid non mi valga la squalifica, come
costo allo sfortunato atleta italiano alle
olimpiadi del 1908) mi portarono a ta-
gliare il traguardo.

Per me, invece, come capita spesso alle
mamme, la preoccupazione per il benes-
sere di Nicola, che mi era costata notti




insonni, andava scemando poco a poco,
quando ad ogni ponte della riviera del
Brenta, accompagnata da Lorenzo con
l'immancabile pulmino di Cometa, ci fer-
mavamo ad attendere il passaggio dei
nostri eroi che sfrecciavano felici e sereni
senza alcun problema.

Durante la sosta tecnica a San Giuliano,
per cambio pannolino e merenda, ho
potuto toccare con mano l'atmosfera di
festa e solidarieta che si era creata du-
rante il percorso. Allietati dalla musica e
dalle voci delle “mamme per caso” e dalla
splendida giornata di sole, tutto filo liscio;
di questo momento mi porto nel cuore le

attenzioni degli atleti, che mi chiedevano
informazioni sulle condizioni di Nicola, il
viso e gli occhi delle mamme che piange-
vano per la commozione.

Naturalmente ['attesa dellarrivo fece
salire I'adrenalina non solo agli atleti ma
anche a noi, parenti ed amici, impazienti
di vederli e di abbracciarli. E cosi, termi-
nata la gara, la gioia era talmente grande
che mi fu impossibile trattenere le lacri-
me. E difficile, a volte, trovare le parole
per esprimere i sentimenti che si pro-
vano in certe situazioni: bisogna viverle
e basta.

Ed é questo il consiglio che diamo a tut-

MARCO E GIORGIO

Tutto € nato circa un anno fa, quando il
mio amico fraterno Guido Rizzo mi ha
illustrato la sua idea di far correre a mio
figlio Marco e ad un altro paio di bambini
affetti da malattie metaboliche la Venice
Marathon con un gruppo di atleti della
Venezia Triathlon. lo e mia moglie Gian-
na abbiamo accettato subito con entu-
siasmo anche se un po’ timorosi per le
difficolta tecniche che avremmo potuto
incontrare.

Cosl telefonai subito ad Elisabetta infor-
mandola dell'iniziativa ed anche lei si di-
mostrod subito entusiasta e cosi iniziammo
ad incontrarci per preparare |' evento.
Dapprima, trovammo gli altri due bambini:
Nicola e Giustina, poi agli atleti veneziani

si aggiunsero alcuni maratoneti padova-
ni; cosi € iniziata la ricerca dei passeggi-
ni adatti per la corsa, risolto anche quel
problema, iniziarono finalmente gli allena-
menti con i bambini.

Finalmente & arrivato il 26 otto-
bre, il grande giorno, e abbiamo
iniziato a correre la Maratona.
lo, per la verita, assieme a Giam-
paolo, papa di Nicola; non sono
stato cosi coraggioso come Anna,
mamma di Giustina, ed ho segui-
to il gruppo in biciclettal

Non avrei mai immaginato che
sarebbe stata un'esperienza cosi
emozionante!

Il pubblico durante il percorso
non ha mai smesso di applaudir-
ci, poi c'era Lorenzo che con |l
pulmino di Cometa ci ha seguito
lungo tutto il percorso facendo
le gimcane per le strade paral-
lele fermandosi ogni volta che
poteva per dare la possibilita
alle mamme Silvia e Gianna al
papa Mario e a Luca, il fratello di Marco,
di vederci passare e incoraggiarci. Quan-
do siamo arrivati dopo 30 chilometri al
parco di San Giuliano e ad attenderci ab-
biamo trovato il coro delle “Mamme per
caso’ & stato davvero fantastico. Dopo
una pausa tecnica per cambiare e rifo-
cillare i piccoli maratoneti siamo ripartiti
per lo sforzo finale.

Giunti a Venezia, abbandonata la bici, ho
iniziato a correre anche io ed allora €

ti: per realizzare i sogni bisogna avere |l
coraggio di affrontare le difficolta e saper
osare. La soddisfazione e la felicita che si
provano quando si raggiungono determi-
nati obiettivi ripagano notevolmente I'im-
pegno e lo sforzo profusi.
Ringraziamo tutte le persone che ci sono
state vicine, in modo particolare I'associa-
zione Cometa A.S.M.M.E. nelle persone di
Elisabetta e Lorenzo e la societa Venezia
Triathlon con il suo presidente Guido, per
aver creduto in questa iniziativa, per averla
sostenuta, e per averci dato la possibilita
di vivere questa meravigliosa esperienza.
Giampaolo Peraro e Silvia Bottin

stato un crescendo di emozioni. A pochi
metri dal traguardo, c’'era Luca e c'erano i
compagni di scuola di Marco con uno stri-
scione fatto da loro che diceva: “GRAN-
DI GIUSTINA MARCO E NICOLA!I" Ci

hanno accompagnato per gli ultimi metri.
Trattenere le lacrime € stato impossibile!
Tutti i maratoneti sono stati fantastici.
Marco, Giustina e Nicola sono stati bra-
vissimi e mi sono sembrati davvero felici
quando alla fine gli hanno messo al collo
la medaglia di Finisher!
Grazie davvero a tutti coloro che hanno
contribuito alla riuscita di questa giornata
indimenticabile.

Giorgio
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“MAMME PER CASO”

Per noi Mamme per Caso domenica 26 ottobre € stata
davvero una giornata fantastical

Al Parco di San Giuliano di Mestre abbiamo atteso l'ar-
rivo di Giustina, Marco e Nicola insieme ad un nutrito
gruppo di persone, tra cui i genitori dei bambini, i vo-
lontari di Cometa e gli atleti che non potendo correre
lintera Maratona, avrebbero partecipato alla corsa per
i restanti 12 km.

Eravamo |i per cantare, e I'abbiamo fatto con il solito
entusiasmo. Ma era difficile prevedere che le emozioni
forti che abbiamo vissuto in quella circostanza ci avreb-
bero riempito cosi tanto il cuore

Abbiamo sentito il coraggio di chi lotta ogni giorno per
il proprio figlio e che ha deciso, per un giorno, di fargli
vivere un'esperienza fuori dal comune, sicuramente con
qualche preoccupazione ma anche con fiducia in ch
I'ha proposta e portata avanti.

Abbiamo sentito la solidarieta autentica, quella che so-
stiene perché condivide la quotidianita e, nell'evento
eccezionale, fa la sua parte e da voce a chi non ce I'ha
0 a chi non ce la fa ad averla. Abbiamo visto sorrisi e la-
crime di commozione, che solo chi ha un grande cuore
sa buttare fuori senza paura e senza vergognarsi, a cui
presto si sono uniti i nostri sorrisi e le nostre lacrime
E poi c’erano loro, i bambini, il motore di tutto, il motivo
per cui tante persone si sono mobilitate e hanno fatto
cio che meglio sapevano fare, ricevendo in cambio mol-
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to, molto di piu di quello che pensavano di poter darel
Siamo davvero contente di aver fatto parte di tutto que-
sto. Ora ci auguriamo che tutto I'entusiasmo e l'energia
positiva di quella indimenticabile domenica si traducano
in gesti concreti non solo occasionali. Per quanto ¢i ri-
guarda, rinnoviamo la disponibilita per i prossimi eventi
che I'Associazione vorra organizzare e in cui si possa dare
il nostro contributo.

E intanto un enorme “grazie” a Giustina, Marco e Nicola,
alle loro famiglie e a tutte le persone che hanno con-
tribuito a rendere quella maratona una corsa davvero
speciale.

Il gruppo vocale Mamme per Caso
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