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per non arrendersi mai. Provalo adesso!
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L’editoriale

Assumiamoci la nostra responsabilita

Luca Binetti
VICEPRESIDENTE DI FAMIGLIE SMA

La nostra Associazione ha oggi una grande responsabilita. Quella che la vede, da un lato,
protagonista di una rivoluzione insperata e inattesa fino a qualche anno fa rispetto al
trattamento della SMA e, dallaltro, punto di riferimento per tutti quei nuovi genitori che
si trovano catapultati nel “nostro mondo”, dal quale vorrebbero fuggire ma nel quale sono
costretti a restare, convivendo con paure, rabbie e incertezze.

La nostra responsabilita sta nel fare in modo che nessuno perda la speranza e la voglia di una
vita possibile e felice. Perché cid sia possibile, dobbiamo adoperarci affinché tutti, nessuno
escluso, continuino a praticare buone prassi e
adeguati standard di cura e supporto ai propri
figli con la SMA. Questo primo farmaco, al quale
presto seguiranno altri, rappresenta un grande
traguardo per tutti noi, e insieme dobbiamo
renderlo ancora piu efficace non dimenticando
mai che la SMA ¢ una patologia infida, che
non va sottovalutata. Dobbiamo continuare a
sostenere nel migliore dei modi i nostri bambini
dal punto di vista respiratorio, nutrizionale,
psicologico, attraverso l'uso di tutori e posture,
attraverso continua fisioterapia a terra e in acqua,
prevedendo periodici controlli e affidandoci ai
nostri medici, sempre piti numerosi e preparati.

Solo in questo modo riusciremo davvero a vincere
la nostra guerra. LUCA BINETTI

Durante il convegno nazionale di questanno a

Roma (8 e 9 settembre), intitolato “Vivere il presente, costruire il futuro, diventare adulti’,
affrontiamo queste importanti tematiche tra le nuove terapie e la cura quotidiana, che
anche SMAgazine esplora nel suo Primo piano dedicato agli Standards of care, con il
progetto di offrive poi, dai numeri sucessivi, degli approfondimenti a cura di esperti dei
singoli settori. Un'iniziativa che si propone di essere utile a tutti.

Infine, con la stessa tendcia con cui ogni mattina ci prepariamo ad affrontare la giornata
insieme ai nostri bambini, vi invito a partecipare numerosi alla prossima Campagna
annuale di raccolta fondi, che ci vedra protagonisti ancora una volta nelle piazze italiane
tra la fine di settembre e i primi giorni di ottobre: in quei giorni bisognera davvero tirare
fuori quel qualcosa in piti che ci caratterizza, che ci fa sentire ed essere diversi da tutti gli
altri. Orgogliosamente.
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GLI IMPRESCINDIBILI

ACURA DI Barbara Pianca

La vita nhon finisce con una sedia a rotelle

DI Luca Binetti

Vicepresidente di Famiglie SMA

Ricevere una nuova diagnosi oggi ha
un grande vantaggio rispetto al re-
cente passato. Oggi cé Spinraza, il primo
farmaco in commercio per |'atrofia mu-
scolare spinale. Non solo. Ci sono terapie
farmacologiche e una terapia genica in
fase di sperimentazione avanzata. Oggi
ce quel raggio di sole che per tantianni e
stato desiderato e immaginato.

Ricevere una nuova diagnosi oggi haan-
che, paradossalmente, uno svantaggio.
Quello dell'illusione di una malattia per

sconfiggere la quale i nuovi trattamenti
bastano da soli. Specie quando la dia-
gnosi si riceve precocemente e si tratta
di una SMA1. Accade che alcuni genitori
rinuncino o non seguano adeguata-
mente gli Standards of care, affidandosi
solo al farmaco. Un errore. Il corpo dei
loro bambini, acquisendo nuove forze
grazie alla terapia, ha bisogno ancor pit
che in passato di ogni supporto possibi-
le per mantenersi nella forma migliore,
affrontare i cambiamenti e sfruttarli al
massimo. La ventilazione e la fisiotera-
pia respiratoria sono imprescindibili,
come anche gli interventi di contrasto
alla scoliosi e alle retrazioni. Qualsiasi

terapia farmacologica approvata o in
sperimentazione, percio, deve investire
la famiglia e i centri clinici di un impe-
gno assistenziale amplificato.

Limpegno assistenziale fa parte del
“pacchetto SMA” che si
“vince” quando si riceve

((Epf[ma i tutto una diagnosi di atrofia
per mia ﬁg/[(] muscolare spinale per il
Aurora - Bfar(-?i proprio figlio, e nessu-
: no meglio dei genitori

/0 S,IESSO pf’f mio esperti e “anziani” puo
figho Marco - che saperlo. per questo oge
S(E’/gO di dare lo ¢ dawero fondamen-
Stessa [mp()/'mnza tale il ruolo dei genitori
: : “anziani” come me, della
g/[/g['fggl]’ZI{g/iglgg)) nostra Associazione, ol-

tre che degli stessi medi-
ci, per aiutare chisi trova
in un momento difficile della propria
vita, avendo da poco ricevuto una dia-
gnosi di SMA, a capire che le cose ancora
da fare sono tante perché la vita non
finisce con una sedia a rotelle. Il nuo-
vo farmaco e le terapie in arrivo sono
una possibilita da accogliere come una
grande luce in fondo al tunnel. Ma é
altrettanto importante restare all'erta,
non lasciare nulla al caso e non pensa-
re che le cose si sistemeranno da sole.
Dedicarsi alla cura con attenzione, sen-
za paura della fatica e dei sacrifici € il
modo pit efficace per beneficiare degli
indubbivantaggi dei nuovi trattamenti
farmacologici. l
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STANDARDS OF CARE
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Sono arrivati i nuovi Stanrdard di cura

i Marika Pane

Direttrice clinica del NeMO Roma,
area pediatrica

oltre dieci anni di distanza dai
Aprecedenti, questo inverno sono
stati pubblicati i nuovi Standard di
Cura per l'atrofia muscolare spinale.
Con alcune importanti novita.

Cosasono

Gli Standard di cura raccolgono il con-
sensus degli esperti su argomenti spe-
cifici: i maggiori esperti nelle rispettive
discipline si confrontano a livello inter-
nazionale per stabilire linee guida condi-
vise. Per la SMA i primi risalgono al 2007,
erano stati prodotti dal Comitato inter-
nazionale per gli Standard di Cura nella
SMA costituito nel 2005 con l'obiettivo di
produrre le linee guida e consideravano
gli ambiti respiratorio, nutrizionale, ria-
bilitativo e ortopedico. La pubblicazione
della nuova versione degli stessi in cor-
rispondenza alla commercializzazione
di Spinraza rende chiaro un messaggio:
il farmaco da solo non basta. Le famiglie
e i clinici devono tenere alta l'attenzione
sulla cura quotidiana. Ogni centro clinico
étenutoadapplicare le raccomandazioni
attraverso una presa in carico multidisci-
plinare oppure, ove non possibile, rivol-
gendosi a degli esperti esterni al centro.

Le novita

Le novita principali consistono nell'in-
troduzione di un coordinatore dei sog-
getti coinvolti nella presa in carico di
una persona con la SMA. Si tratta nella
maggior parte dei casi del neurologo o
del neuropsichiatra infantile, che ha il
compito di mediare tra gli specialisti e
farsi portavoce delle esigenze delle fa-
miglie. Altra novita é |'attenzione data al
trattamento dell'acuzie e alle questioni
etiche. Inoltre, poiché il rispetto dei pre-
cedenti Standard e I'avvento di nuove
terapie e sperimentazioni stanno cam-
biando la storia clinica della SMA, si &
pensata una nuova catalogazione dei
pazientiin “sitter” (seduti) e “not sitter”.

C'é poi una sezione dedicata ai pazienti
deambulanti. Lambito ortopedico e il
trattamento della scoliosi non hanno
messo tutti d'accordo e vi € un “mode-
rate consensus”. Credo che a oggi sia
uno degli aspetti pit difficili. I corsetto
non evita la progressione della scoliosi
ed é spesso necessario |'intervento chi-
rurgico. Le nuove raccomandazioni, qui
con significativo consenso, suggerisco-
nodi considerare la chirurgia gia prima
dei 4 anni d'eta in presenza di curve di
scoliosi superiori ai 50 gradi o con una
progressione di almeno 10 gradi all'an-
no, prevedendo uno spazio tra le barre
magnetiche a livello lombare per even-
tuali infusioni di farmaci. M

Spinraza, i primi dati sono positivi

E ancora presto per valutare I'impatto di Spinraza sui nostri bambini. Di re-
cente ho reso noti i dati relativi ai primi sei mesi di EAP, il programma per la
distribuzione compassionevole del farmaco ai bambini con una diagnosi di
SMA 1 che ne ha preceduto la commercializzazione. Finora abbiamo i dati di
104 bambini. Dopo sei mesi emerge un miglioramento di pit di 2 punti nel
55% dei bambini trattati e di piti di 2 punti in bambini piti grandi di due anni
e anche con pitt grandi di dieci anni. | migliomenti non riguardano solo i pit
piccoli - come ci aspettavamo - ma anche i grandi, rispetto cui non sapevamo
cosa aspettarci. Inoltre il trattamento precoce da risultati migliori di uno tar-
divo, iniziato gia in presenza di alcune complicanze legate alla malattia, come
la scoliosi e le ritrazioni. Aspettiamo ora a breve, con atteggiamento positivo,
i datia unanno dal trattamento nell'EAP M.P
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Riprendiin mano la tua vita

ol Chiara Mastella

Responsabile del Sapre, UOC di NPI
della Fondazione IRCCS Ca Granda,
Ospedale Maggiore Policlinico di Milano

Quellacompetenza
chetirendelibero

La diagnosi di SMA 1 travolge ogni geni-
tore che la riceve. Conosco un unico modo
per riprendere in mano la propria vita.
Fare i conti con la realta. Accettare la ma-
lattia e imparare ad affrontarla. Diventa-
re esperti. Imparare a osservare il proprio
bambino nel dettaglio, leggendone i bi-
sogni e anticipandone le esigenze. La pitl
attenta e dedicata cura quotidiana € alla
base di tutto. Ogni minuto € prezioso e
non torna indietro, va sfruttato al meglio.
Al Sapre, Settore di Abilitazione Precoce
dei Genitori dell'Ospedale Maggiore Poli-
clinicodi Milano, di cui sono responsabile,
lavoriamo sull'empowerment dei genitori
di qualsiasi nazionalita, estrazione so-
ciale, cultura, religione, in un processo
intensivo di conoscenza e acquisizione
di competenze rispetto alla malattia del
figlio. Presentiamo lo scenario completo
dicio che li aspetta, in modo che possano
scegliere come affrontarlo con la liberta
che solo la conoscenza offre. Lobiettivo
e permettere ai genitori di acquisire una
posizione “up’, coinvolgendo senza timo-
re nella nuova vita anche familiari, amici,
operatori sanitari, insegnanti e baby sit-
ter. Ogni famiglia trova il proprio, unico,
modo di gestire la nuova situazione, sen-
tendosi sicura di uscire di casa e riprende-
re le attivita sociali, scegliere e utilizzare
gli strumenti necessari per affrontare
ogni caratteristica della patologia.

E possibile trasformare lo
malattia in un‘opportunit
di vita, diversa da quella
immaginata ma altrettanto
intensa e appagante.

(on la conoscenza e
[acquisizione di competenze
specifiche. Attraverso I piu
rigorosa applicazione degli
Standard di Cura.

Si puo dire che, al Sapre, la competenza
cheacquisiscono i genitori migliora lo sta-
todisalutedituttala famiglia.

Lamassima curaquotidiana
In trent'anni di lavoro come fisioterapista e
counselor sistemico sanitario, ho incontra-
to oltre 500 bambini con SMA 1 in Italia e
allestero. Negli ultimi quattro anni stanno
cambiando la qualita e le aspettative di vi-
ta di questi bambini, tuttavia a mio parere
restano imprescindibili tutti gli interventi
mirati alla massima cura nel quotidiano a
casa: i genitori non devono perdere divista
limportanza di ogni azione, in ogni mo-
mento, anche nelle situazioni apparente-
mente pitt banali.

Al Sapre mostriamo come prendere in
braccio il bambino, dargli da mangiare in
sicurezza, farlo giocare, portarlo al parco,
metterlo in macchina e viaggiare, anche
lontano. Diamoinoltre grande importan-
za alla tutorizzazione precoce, che alcune
famiglie tendono a rimandare rincorren-
dol'illusione di una normalita senza orte-
si, soprattutto ora che ci sono un farmaco
e delle terapie sperimentali. Credo poi
fondamentale il valore della Comunica-
zione Aumentativa Alternativa (CAA)
applicata fin dai primi mesi, perché solo
sviluppando il pensiero in chi non si puo
esprimere con la voce si stimolano le sue
capacita cognitive. Quando stimolate, ri-
sultano in molti casi addirittura superiori
allanorma. Se non stimolate, al contrario,
portanoa un danno cognitivo. Il connubio
di tutte queste azioni—dalla gestione del
bambino nella quotidianita all'utilizzo
delle ortesi e dei macchinari preposti-au-
menta |'efficacia dei farmaci.

Ilvalore diogni giorno

Dal mio osservatorio noto che sta cam-
biando il comportamento di alcuni tra i
nuovi genitori. La speranza nei confronti
dei farmaci li allontana dal valorizza-
re le giornate come grande potenziale
di salute residua del proprio bambino,
rendendosi conto solo in un secondo
momento che i farmaci da soli non sono
stati sufficienti a evitare del tutto |a pro-
gressione e la complessita della malat-
tia. E invece importante aderire ai pro-
grammi farmacologici a disposizione
mantenendo |'attenzione su una presa
in carico multidisciplinare che non puo
veniretrascurata. ll
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La testimonianza di due mamme

-Foto di Atiel Palmer

oI Laura Mattiacci

Quel giorno Alessandro ha detto: “Mamma, basta, lasciatemi
stare”. Harifiutato la tracheostomia, per la prima volta non
voleva pitt niente. Aveva due anni e mezzo, nessuno capira
mai cosa abbiamo provato nel decidere di rispettare la sua
volonta fino alla morte, lo scorso19 aprile. Solo la consape-
volezza diaver fatto il possibile per offrirgli una vita degna
mi rasserena. [l dolore quando esplode spesso spazza via
tutto, invece nella nostra famiglia siamo rimasti uniti. Per-
chédiAle ci siamo occupati tutti. Chiara Mastella una volta
ha dato a mia figlia che aveva tre annila cannula e ha detto:
“Aspira tuo fratello”. Sono andata in panico. Eppuredaliée
cambiato tutto. Ognuno di noi € diventato capace, nellasua
misura, diaiutare Alessandro. Gli abbiamo offerto fisio-
terapia, ausili, tutori. Almomento della diagnosi a Udine

ci avevano detto che la sua casa sarebbe stata l'ospedale,
invece abbiamo imparato a prendercene cura e nella sua
breve vita ha sperimentato quasi tutto cio che vive ogni suo
coetaneo. Ha avuto accesso a Spinraza quando aveva gia un
anno, sette infusioni fatte: si era alzato il timbro della sua
voce, aveva ripreso a dire qualche parolina, ad alimentarsi
autonomamente, afferrava i giochi, ultimamente sollevava
il capo per diversi secondi. Senza il farmaco probabilmente
non sarebbe maisalito su un‘altalena. Ma neanche Spinraza
ha tolto mio figlio dal Registro delle malattie rare. Mi augu-
ro che presto accada per gli altri bambini. ll

ol Rosa Colosio

Mia figlia piegava quasi impercettibilmente il capo mentre
mangiava. Me ne sono accorta e i medici sono intevenuti
anticipando un problema di deglutizione. Al Sapre ho impa-
rato a osservare mia figlia Vittoria facendomi delle doman-
de,intuendo la soluzione e sentendomi appagata nell'offrir-
gliela. Con mio marito ci siamo dati da fare per renderla pitt
autonoma possibile e rispettare al massimo gli Standard

di cura con tutori, ausili motori e respiratori, giochi adatti,
fisioterapia, formando le persone che ci stannovicine, dalle
maestre alla nonnaalla baby sitter. Abbiamo trasformato

la casaa misura di Vittoria, che compie 9 anniil prossimo
Natale e hauna SMA 2.0, la forma pittvicina alla SMA1. Se
siamo entrati nel trial di Spinraza destinato alle SMA 2 gia
nel 2015, quando aveva 5 anni, € perché fin dalla diagnosi ci
siamo impegnati a mantenere stabili i parametri fisici della
sua forza. Iniziate le infusioni, abbiamo accompagnato gli
effetti del farmaco con una fisioterapia mirata. Vittoria oggi
simuove di piti, solleva pesi pittimportanti, ha un buon con-
trollo del torso e piti energia, studia danza, suona il flauto,
scrive con la penna. Questa liberta di movimento la espone
perod a peggioramenti di scoliosi e a retrazioni, per questo
stiamo ancora pitiattenti a ogni minimo cambiamento.
Spinraza non raddrizza un braccio ritratto, quindi secondo
noi bisogna il piti possibile prevenire situazioniin cuiil
farmaco non potra piti fare nulla. M
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LA CAMPAGNA SOLIDALE

Non e CORAGGIO senza pazienza,
non e GIOIA senza fatica,
non e FORZA senza dolcezza

oI Developing.IT

Per la campagna di raccolta fondi
2018 abbiamo voluto fare chiarezza
tra due termini molto cari a Famiglie
SMA: “trattamento” e “cura”. Lannuncio
dell'arrivo di Spinraza, il primo farmaco
per il trattamento della SMA, ha provo-
cato una gioia incontenibile che ha con-
tagiato tutti, stampa di settore e non.
Leuforia, pero, ha

anche rischiato | o surdp i Mirko
di creare qualche rivolio a/ﬁll'UI'Oé
fraintendimen- Vo

to tra “farmaco” e
‘cura’, soprattutto

nella  percezione  mo770 df yn percorso
del grande pubbli- . N

co. Noi tutti sap- 11 CUI CE UN traguardo
piamo bene che ﬁnale e tante vittorie
non ¢ ancora una nel mezzo:
Cura con fa C ma- adesso pitl che mai
iuscola per 'atrofia . .
muscolare spinale, dUbeGﬂ:lU InVlmI'B.
ma la rivoluzione twtti a crederci

di Spinraza é pro-

prio I'aver dato prova che, grazie al so-
stegno alla ricerca, potremo arrivare a
cancellare questa patologia cosi come
ora abbiamo ottenuto un trattamento
impensabile solo fino a 10 anni fa. Con
le nuove prospettive della terapia geni-
ca il “domani” che aspettiamo potrebbe
essere pill vicino di quanto riusciamo a
immaginare. Adesso pill che mai € ne-

quello delle Famiglie
SMA. Siamo nel bel

cessario invitare tuttia credere in un fu-
turo diverso: siamo nel bel mezzo di un
percorso in cui ¢ un traguardo finale
e tante vittorie nel mezzo. Con la cam-
pagna di quest'anno abbiamo voluto
mettere bene a fuoco la pazienza che
occorre per non perdere mai il corag-
gio da cui nasce la forza nelle battaglie
quotidiane. Quest'anno, dopo due anni

ubito un SMS!
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di campagne irriverenti, la provocazio-
ne del nostro spot e tutta nel mostrare
la fatica che occorre fare per poter ca-
pire il significato profondo della parola
gioia. Abbiamo trovato la sintesi perfet-
ta delle nostre esigenze e convinzioni
in una citazione di Nicoldo Tommaseo.
In questo letterato controcorrente per
il suo tempo, abbiamo rivisto tutta
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I'impudenza dei nostri primi spot con
Checco Zalone. Tommaseo, infatti, &
ricordato per lo pitl per i suoi attacchia
Giacomo Leopardi a cui non risparmia-
va nemmeno qualche frecciatina sulla
sua fisicita. Ma cio che, nella sostanza,
Tommaseo rimproverava al grande
poeta era l'autocommiserazione di fon-
do, la sua disperazione senza fiducia in
se stesso e in quello che gli era capitato
di essere. Perché la vita capita. A ciascu-
no arriva in sorte senza poter scegliere,
ma sta a ciascun essere umano deci-
dere di provare a diventare il destino
felice delle vite che ci ruotano intorno.
Nessuno meglio di Famiglie SMA puo
capire la portata rivoluzionaria di un
NO alla rassegnazione, lontanissimi
dal ricatto morale di chi si arrocca sul
proprio dolore - non avremmo neanche
il tempo di pensarci. E cosi per lo spot
video di quest'anno abbiamo deciso
di mostrare con affetto la quotidiani-
ta delle Famiglie SMA fatta di amore
e respiratori, di sorrisi e iniezioni, di fi-
ducia nel futuro e, purtroppo, anche di
qualche doloroso addio nel presente.
Che lo vedano tutti quanto ogni giorno
puo essere complesso, ma che guardi-
no le immagini dei bambini ripetendo
insieme a noi che “non é coraggio senza
pazienza, non € gioia senza fatica, non
é forzasenza dolcezza”.

Lascatoladeisogni

gni aspetto della campagna 2018

ruota intorno alle parole chiave del-
la citazione che abbiamo scelto come
simbolo del percorso e degli obiettivi di
Famiglie SMA. La parola che abbiamo
deciso di rendere “tangibile” con il nostro
gadget é dolcezza. Spiegarne i motivi &
quasi inutile, quando entrano in gioco
i bambini & sempre una questione di

AL

dolcezza. Ogni bambino é fonte di feli-
cita e tenerezza per i suoi genitori e noi,
che con I'Associazione abbiamo com-
posto una grande famiglia, abbiamo un
serbatoio di dolcezza fuori scala. Ne ab-
biamo da vendere e quindi ne abbiamo

aumze8 VWS

inscatolata un po’ sotto forma di colora-
tissimi confetti. | confetti, inoltre, sono
strettamente connessi all'idea delle feste
che seguono ai traguardi importanti del-
la vita e per noi i banchetti nelle piazze
sono sempre la celebrazione di piccole o
grandi conquiste. Tutte le Famiglie SMA,
insieme,anno dopoanno, hanno creatoil
Numero Verde Stella, avviato il progetto
SMArt e, negli ultimi dodici mesi, dato vi-
ta a molti nuovi centri specializzati per la
copertura del territorio nazionale. | con-
fetti saranno il contenuto della Scatola
dei Sogni 2018, che € piti piccola di quella
degli altri anni. C& un motivo: la scienza
hadato la prova che nelle vite delle Fami-
glie SMA, ora, c€ meno posto per i sogni
e molto pittspazio per credere in progetti
concreti da tramutarein realta.

MAI UNA GIOIA?

Prendine una buona dose, diventa volontario!

Prendine subito
una BUONA DOSE! —

Dalledigeermiia i Farrighe S

el rattamenits delle crifcolld quocand,
woro l run thalamisasris meteds

e o arimrahe s i, Provels sdessol
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A nche quest'anno non abbiamo rinunciato a un pizzico di ironia, non ci
possiamo fare niente, € piu forte di noi. La campagna 2018, infatti, si
aperta con una bizzarra azione di reclutamento volontari. Tramite QR Co-
de su social e stampa, ci siamo divertiti a distribuire delle piccole “dosi” di un
infallibile trattamento delle difficolta quotidiane di cui Famiglie SMA é tra i
massimiesperti. Abbiamo diffuso dei brevi video di volontari, pazienti, ricer-
catori e famiglie il cui principio attivo ha un'azione “ricostituente” per affetti
da sfiducia cronica e disturbi della percezione del concetto di volontariato.
Abbiamo scelto di devolvere a tutti il nostro brevetto contro lapatia, messo
a punto in migliaia di trial quotidiani in tutte le Famiglie SMA. Il nostro bre-
vetto si chiama “DARSI DA FARE”. E funziona.
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L'IDEA DA COPIARE

La bancarella fatta
dai bambini della scuola

A CURA DELLE A CURA DELLE MAESTRE
DELLE CLASS| QUARTE (A.5.17/8)
DELLA SCUOLA PRIMARIA DI FLERO

n'esperienza entusiasmante, for-
mativa per i bambini e gratifican-
te per la piccola Sofia, la sua mammae
Famiglie SMA tutta, cheinfattinonsolo
ringrazia, ma invita tutti a coinvolgere
tantescuoleafarelostessoquest'anno!

Sofia Puccio, conosciuta da molti alunni
della scuola primaria di Flero, in pro-
vincia di Brescia, perché compagna alla
scuola materna di sorelline e fratellini,
ma anche perché figlia della nostra col-
lega Giusy Galioto, € stata ispirazione per
unidea ben riuscita. Lo scorso ottobre
infatti noi insegnanti delle classi quarte
abbiamo aderito alla bancarella annua-
ledi Famiglie SMA.

Leducazione alla Cittadinanza secondo
noi va fatta vivere attraverso azioni au-
tentiche piuttosto che su owvie lezioni.
Inoltre, Sofia l'anno successivo si sarebbe
iscritta alla prima elementare e i nostri
alunni alla quinta. Ci & parso un otti-
mo modo di costruire le premesse a un
comportamento virtuoso: i grandi della
scuola si prendono cura di chi € pit pic-

Nella foto, Sofia Puccio.
Inalto, isuoi cmpagni discuola
con lescatole deisogni, edizione 2017

colo e pitt vulnerabile. | bambini si sono
da subito coinvolti, colpiti dallopportu-
nita di agire concretamente, assumen-
dosi responsabilita e pre-occupandosi di
qualcuno. Hanno partecipato all'arrivo
dei colli, lihanno contatie ne hanno con-

trollato il contenuto. Il giorno stabilito
hanno aperto il gazebo, predisposto il
banchetto e costruito una vera e propria
torre di scatole di pasta! Si sono suddi-
visi i ruoli, chi chiamava i passanti, chi
accoglieva gli acquirenti, chi preparare
le buste. E iniziata
una gara a chi gon-
fiava pitt palloncini,
regalati a sorelline e
fratellini che si sono
presentati insieme
a nonni, genitori,
alunni delle altre
classi, insegnanti,
passanti incuriositi
nel vedere il can-
cello della scuola
spalancato. L'attivita
della bancarella da
alcuni bambini € stata giudicata la mi-
gliore dell'anno scolastico, da altri la pitt
facile da affrontare, altri ancora I'hanno
definita “una cosa vera”. Linteresse nei
confronti di questa malattia si & notato
per mesi, ce stato chi ha portato ritagli di
giornale, chi esperienze personali, chi ha
riportato episodi legati alla questione.

Al termine dell'anno scolastico, quando
i bambini dell'ultimo anno della scuo-
la dell'infanzia sono venuti in visita al-
la scuola primaria, alcuni tra i nostri ci
hanno chiamate dicendo: «Maestra, ce
anche labambina della bancarella!».



oiJacopo Casiraghi

Imparare a parlare o trovare un metodo
alternativo per comunicare se si ha “il becco
troppo debole” e fondamentale per crescere
e sviluppare il pensiero complesso.

Ecco una favola dedicata ai bambini

con SMA 1 che non riescono a parlare.

| diseqni sono di Samuela Cannizzaro.

Nei miti della creazione di tutto il mondo, la parola, una
delle caratteristiche distintive del genere umano, é il mez-
zo attraverso cui le divinita forgiano il mondo: “All'inizio
era il verbo e il verbo si fece carne”. Il dono della parola
equivaleva al dono della vita. Secondo gli aborigeni au-
straliani, ad esempio, il mondo venne creato nel “tempo
del sogno” quando gigantesche creature totemiche can-
tarono il nome delle cose dando cosi corpo e sostanza a
massi, ruscelli e animali.

Dare un nome alle cose permette di pensarle. Alcuni con-
cetti non potrebbero essere neppure compresi se prima non
avessero un nome per descriverli. E il motivo per cui studiare
e leggere é tanto importante: se non insegnassimo ai nostri
figli alcuni concetti astratti quali la liberta o la democrazia
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(assegnando loro un nome preciso) non li conoscerebberoe,
in caso di necessita, non lotterebbero per essi.

Imparare a parlare € anche fondamentale per imparare a
pensare. Piu siamo in grado di costruire discorsi articolati,
pitl impariamo a pensare. Imparando a pensare costruia-
mo discorsi complessi, in un circolo virtuoso che potenzia la
capacita cognitiva attraverso e grazie l'utilizzo della parola.
Comunicare permette anchedifarcapireaglialtriquelloche
vogliamo (si pensi al primo “no”) e definire, nel tempo, chi
siamo: la parola contribuisce alla costruzione dell'identita.
Per questo, anche se un bambino non puo articolare come
vorrebbe la bocca e la lingua per costruire frasi, € importan-
te aiutarlo a trovare un metodo alternativo per comunicare,
raccontare chi € e, di conseguenza, sviluppare il pensiero
complesso. La Comunicazione Aumentativa Alternativa é
lo strumento principe che permette a bambini di costruire
“significati” anche in vista dell'utilizzo del puntatore ocula-
re. La “traduzione” in tempo reale fatta da mamma o papa,
infatti, per quanto comoda, non permette la costruzione di
un pensiero e di un atto comunicativo autonomo. Inoltre,
poiché le frasi tradotte dai genitori sono per lo pitt sempli-
ci, a volte persino stereotipate, esse loro malgrado, sono un
limite per lo sviluppo cognitivo del bambino. Senz'altro si
tratta di un percorso lungo che va supportato dall'ascolto
(motivo per cui leggere fiabe e storie ai vostri figli rimane
fondamentale), mavale la pena cominciarlo in modo preco-
ce attivando logopedisti e quanti sul territorio siano in gra-
do diinsegnare al vostro bimbo come esprimere idee e farsi
capire da una platea quanto piti vasta possibile di persone.

Partendo da questi concetti hoscritto la favola: “La magia pit
importante di tutte”. | disegni che la accompagnano sono il
gentileregalodi Samuela Cannizzaro. M

RACCONTALATUAFAVOLA

Invia alla redazione di SMAgazine la tua favola
peribambiniconla SMA. A ogni numero ne
pubblicheremo una. Scrivici per scoprire la
lunghezza adatta e altri parametri da rispettare.

Tiaspettiamo a:
redazione.smagazine@famigliesma.org
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Favola per bambini di almeno 6 anni con SMA
ditipo1e per chiunque abbia voglia di leggerla
o farsela raccontare.

ella Il giovane Corvo volteggiava attor-

no alla torre in rovina da ormai tre sere.

Non poteva gracchiare e pertanto il suo
era un volo silenzioso, piume nere sul nero
dell'imbrunire.
La torre attorno cui planava era sbilenca, i coppi
del tetto sbrecciati e caduti. Si levava dal bosco
di abeti, proprio dove le chiome erano piu fit-
te. Nessun volatile aveva osato farvi il nido ed
era evitata persino dai pipistrelli. C'erano posti
meno pericolosi, sussurravano, dove poter ripo-
sare a testa all'ingill.

- iLRACCONTO

Si diceva che un mago umano vi avesse vissuto.
Si diceva anche che nella stanza piu alta della tor-
re avesse distillato tonici e pozioni e avesse persi-
no trasformato un tuorlo in pepita d'oro. Afferma-
vano pure che da un uovo appena deposto avesse
fatto nascere una fenice e che i gusci scartati li
avesse incollati per fabbricare ali alle lucertole.
Ripetevano che con le uova di struzzo, notoria-
mente pill grosse, avesse costruito delle mongol-
fiere per volpi.

In effetti, nessuno sapeva per quale motivo fosse
tanto fissato con le uova.

Gli animali del bosco inoltre ricordavano le sue
canzoni. Oggi forse & poco noto, ma tutti i maghi
sanno cantare e tutti i cantanti, a loro modo, sono
maghi. La sua voce melodiosa si innalzava dalla
sommita della torre, viaggiava portata dal vento
di albero in albero, fino ai fossi che circondava-
no come tante ragnatele i campi degli uomini.
La stessa voce giungeva meno musicale quando
qualcosa nella torre andava storto o quando, sci-
volando su un uovo di quaglia rotto, era precipi-
tato dalle scale.

Giovane Corvo volava attorno alla torre in rovina
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perché desiderava diventare un mago. Il primo
mago-corvo del Bosco. Cosi, quel terzo crepuscolo,
prese coraggio e si infilo in una breccia tenebrosa,
sbatacchiando le ali. Boccette di vetro e alambic-
chi misteriosi scintillavano al chiar di luna. In un
angolo, una grande libreria era caduta riversando
a terra libri e pergamene. Su quelle pagine Giova-
ne Corvo scorgeva simboli e disegni misteriosi. Si
trattava senz'altro di parole magiche!
Silenziosamente si arrampico sulle pile di libri sbi-
lenchi alla ricerca dei simboli necessari per avere
la voce. Oh, come avrebbe desiderato cantare! Oh,
che sogno sarebbe stato cinguettare come gli altri
uccelli del bosco. Gli sarebbe bastato persino grac-
chiare come i suoi pari ma nulla, lui non aveva
neppure la forza per emettere un suono. Era
come se avesse un lombrico incastrato
in gola.

Di simboli ce n'erano moltissi-
mi: ognuno era tracciato con
attenzione e rappresentava
una Parola di Potere. Gio-
vane Corvo tento per tut-

ta la notte. Due bambini
che correvano significava
“giocare”, un volto con

un dito davanti alla bocca
“silenzio”, delle note “mu-
sica’. Ma come si faceva un
incantesimo se non si possede-
va la voce? Bastava guardare una
stella disegnata per far calare le tenebre
anzitempo? Era sufficiente fissare una tromba
stampata per suonare? Evidentemente no.

Alla fine il sole sorse e Giovane Corvo si ritrovo
a svolazzare mogio-mogio verso il proprio nido.
Non bastava guardare i simboli per fare una ma-
gia. Come fare?

La sera seguente trovo il coraggio di tornare alla
torre del mago. Si domandava se non esistesse
un libro per imparare a recitare, proprio come un

Linserto “il Racconto’é staccabile

vero mago, le Parole di Potere. L'idea gli piacque
e percio lo cerco con frenesia, becchettando e
razzolando intorno. Alla fine trovo un libriccino
che evidentemente era stato vergato dal mago
in persona. Era miracoloso: gli bastava fissare un
simbolo perché il libro lo declamasse cristalli-
no. Il primo simbolo letto ad alta voce dal libro,
“mamma!”, lo spavento a tal punto che Giovane
Corvo volo verso il soffitto, shatté il capo, frul-
10 fra i coppi sbrecciati e ritorno al proprio nido.
Con quello spavento sarebbe stato difficile torna-
re alla torre, ne era certo. Come fare?

La sera seguente trovo, nonostante tutto, il co-
raggio di tornare alla torre del mago. Desidera-
va guardare ancora quel libro mira-
coloso. Lo trovo dove lo aveva
lasciato, sotto la luce della
luna piena.
Anche questa volta gli
basto fissare uno stra-
no simbolo perché
il libro lo leggesse
al suo posto. “Vor-
reil” esclamo ma-
gicamente e questa
volta Giovane Corvo
era (quasi) pronto,
pertanto salto indietro
solo di qualche centime-
tro. Mosse gli occhi e fisso
un altro disegno. “Giocare!” dis-
se il libro in sua vece. Era davvero bel-
lissimo. Sentiva il Potere levarsi da ogni parola
e, nonostante la voce continuasse a mancargli, il
libro parlava al suo posto.
Giovane Corvo arruffo le piume. Finalmente po-
teva farsi capire! A furia di leggere il simbolo
“venite” aveva gia attirato l'attenzione di un paio
di civette che s'erano appollaiate sulle travi sco-
perte del tetto. Da quel trespolo lo salutavano ma
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per Giovane Corvo non era ancora sufficiente. Ora
aveva una voce che parlava per lui e gli permette-
va di farsi sentire, ma la verita era che a Giovane
corvo non bastava: desiderava diventare un mago.
Il primo mago-corvo del bosco. Come fare?

La sera seguente trovo il coraggio di tornare
alla torre del mago: gli era venuta una splendi-
da idea. Avrebbe provato a cantare. Non avrebbe
piu letto soltanto i simboli, ma avrebbe cercato
di comporre una melodia. Molti altri pennuti,
svegliati dalle civette, erano sopraggiunti sul
tetto, desiderosi di far la conoscenza del corvo
che voleva diventare mago.

Giovane Corvo cerco di legare i simboli. Parola
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dopo parola mise in sequenza soggetto, verbo e
qualche altro pezzetto: “vorrei giocare con voi’
compose. In quelle lunghe ore costrul fraseggi
musicali, lunghi periodi sonori, interi capitoli me-
lodiosi.

Canta-parlando Giovane Corvo si accorse che se
poteva parlare poteva pensare e che, se poteva
pensare, poteva immaginare. E se poteva immagi-
nare non era pill costretto a essere solo un corvo,
ma poteva diventare colibrl, fagiano, gufo reale o
persino un airone...

..poteva persino immaginarsi mago.

Finalmente Giovane Corvo aveva imparato la ma-
gia pill importante di tutte!.

i




piBarbara Pianca

H a inforcato la sua bicicletta lo scorso
18 giugno. Era a Livigno, in provincia
di Sondrio. Ha pedalato peroltre 113 ore e
20 mila metri didislivello totali fino a rag-
giungere la Valle dei Templi di Agrigento
19 giorni dopo, il 6 luglio. Il biker piti fa-
moso d'ltalia, Vittorio Brumotti di Striscia
la notizia, fedele e insostituibile amico di
Famiglie SMA da tanti anni, continua a
misurare le proprie capacita e rilanciare
la sfida con se stesso. «Unesperienzaricca,
faticosa, una sfida che ho vinto e che ha
modificato il mio fisico. Dopo tanti anni
di attivita anaerobica come freestyler, ora
sono diventato un ciclista professionista
e mi accorgo che ho guadagnato in resi-
stenza e perso in forza. Ma mi sto gia al-
lenando per recuperare». Limpresa “Bru-
motti per |'ltalia” € stata patrocinata dal
Fai (Fondo ambiente italiano), di cui Vitto-
rio Brumotti & ambasciatore. Le tappe del
tour sono state dedicate al Fai ea Famiglie
SMA: «Mi sono legato a poche associa-
zioni perché voglio sposarle per davvero

e dedicarmici il pitt possibile. Quella volta
che ho ricevuto la lettera di una mamma
che mi raccontava che il figlio di un anno
e mezzo usava la carrozzina imitando-
mi e andava in giro impennando per la
casa, ho desiderato conoscere lei e il suo
bimbo. Sono andato a trovare Diego a
Celle Ligure e me ne sono innamorato.
Di lui, irresistibile, e della sua famiglia.
Erano tutti consapevoli e combattivi, mi
hanno colpito. Sono andato da Antonio
Ricci, I'autore di Striscia la notizia, e gli
ho proposto uno spazio per raccogliere
fondi per l'associazione. E andata benis-
simo e ha segnato ['inizio di un legame
ormai indissolubile. Cli italiani si sono
entusiasmati davanti a questi bambini
magici, hanno donato con generosita e
continuano a farlo ogni volta che torno
a chiederlo». Durante il tour, ogni volta
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che é stato possibile Vittorio ha incontra-
to dei bambini dandosi appuntamento
lungo il suo tragitto o entrando negli
ospedali dove erano ricoverati. «<Mi sento
una specie di Babbo Natale e loro i miei
aiutanti. Siamo un team, una famiglia.
Tanti giorni ero stanco dalla pedalata
ma mi bastava incontrare il loro sorriso e
la stanchezza spariva all'istante. Spesso
erano cosi chiassosi e vivaci che mi spiaz-
zavano, é bello giocare con loro. Mi viene
sempre voglia di coccolarli ma mica tutti
me lo lasciano fare!».

Lavventura tra i paesaggi magici e i bor-
ghi della nostra Italia si & conclusa con il
migliore dei lieto fine: Vittorio ha messo
all'asta la bicicletta su cui ha percorso ol-
tre 2600 chilometri,devolvendoil ricavato
a Famiglie SMA. Ancora una volta, grazie
dellatuaincredibile Amicizia!
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PROGETTO SMART,
il via a Firenze

o Jacopo Casiraghi

L’ arrivo di Spinraza ha permesso lattivazione di numerosi
centri ospedalieri in tutta Italia affinché il farmaco possa es-
sere somministrato. Famiglie SMA ne supporta alcunia ffinché
la prassi del trattamento, l'ottica multidisciplinare, I'attenzione
ai bisogni delle famiglie sia pari a quella gia proposta nel 2016
nei primi cinque centri somministratori. In questottica € stato di
recente firmato ['accordo fral'associazione e |Azienda Ospedalie-
ro-Universitaria A. Meyer, centro di eccellenza di neuroscienze, e
con Maria Alice Donati, responsabile del servizio alla SOC, Malat-
tie metaboliche e muscolari ereditarie. Il finanziamento é stato
possibile grazie alla donazione di 35 mila euro ricevuti per questa
prima annualita dalla Fondazione Fratini, tramite l'impegno del-
la splendida Giovanna Cammi Fratini. Per la prima volta stringia-
mo un'alleanza con uno degli ospedali pediatrici pitt importanti
d'Europa, una vera e propria eccellenza italiana riconosciuta a
livello internazionale, che ha deciso di rinnovare il proprio impe-
gno contro la SMA. Si tratta anche del primo ospedale in Toscana
da noi direttamente supportato. Il progetto, per quanto riguarda
lo svolgimento della sua prima annualita, prevede nello specifi-
co, in perfetta ottica SMArt nella quale si colloca, la formazione di
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medici, fisioterapisti motori, respiratori, logopedisti del reparto,
nonché I'aumento delle ore dedicate alle famiglie e ai bambini
trattatati da fisioterapisti e psicologi. Infine, si prevede anche
I'acquisto dei materiali per la valutazione funzionale motoria e
respiratoria e per leffettuazione di test specifici e scale di valuta-
zione. Se il progetto raccogliera la soddisfazione che speriamo,
contiamo di rinnovarlo per altre due annualita.

L'arrivo di Spinraza ha offerto nuove possibilita anche per le fa-
miglie marchigiane e pugliesi: abbiamo infatti finanziato per un
altro anno l'azienda Ospedaliera Ospedali riuniti Lancisi e Salesi
di Ancona, nonostante l'accordo iniziale prevedesse il supporto
per soli tre anni, appena scaduti. Ancora una volta sono nostri
partner nell'iniziativa, a costo zero per Famiglie SMA, gli amici di
WAMBA, che ringraziamo di cuore per essere riusciti a mantene-
re questa continuita straordinaria nella raccolta fondi.

La Sicilia volano di sperimentazione per combattere lo SMA

il Press

D alla somministrazione di Spinraza a
coloro che sono stati operati di scoliosi,
all'idroterapia per il recupero neuromotorio;
dal coordinamento interregionale per la presa
in carico dei pazienti, ai nuovi trial clinici per
trattamenti meno invasivi. Questi i focus del
convegno regionale “Farmaco, fisio e idrotera-
pia: linnovazione e la vita quotidiana” che si é
svolto a Catania I e 2 giugno scorsi, dove sono

state annunciate nuove sperimentazioni, tra cui
AveXis, terapia genica i cui studi sono coordinati
dal responsabile scientifico del Centro NeMO
Sud di Messina Giuseppe Vita (vedi pag. 18). Il
programma degli interventi ha puntato latten-
zione non solo sullaspetto medicale della cura,
ma anche «sullapproccio multidisciplinare da
adottare durante la terapia e necessario da
garantire a ogni paziente», ha affermato la
presidente della nostra associazione Daniela
Lauro. Ampio spazio € stato dedicato al potere

riabilitativo dellacqua e all'innovativo proget-
to “SMAH20” curato da Luca Labianca, alla
guida del comitato scientifico dellAssociazione
nazionale idroterapisti ed educatori neonatali.
Un protocollo di rieducazione psicomotoria
focalizzato sullaspetto kinesiologico tradi-
zionale ma anche su quelli respiratorio, visivo,
ludico, d'interazione sociale, motorio e di self
confidence. Proprio durante la ‘due giorni” ca-
tanese i nostri bambinisisono tuffatiin piscina
per sperimentarne i benefici.
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Genitori, nonni, zii, fratello
e cugina: tuttt con Francesco

La decima edizione di “Mio Figlio ha una 4 ruote”

piGraziaZappa

rancesco (10 anni), suo fratello Al-

berto (12) e la cugina Noemi (8) so-
no entusiasti di aver partecipato alla
decima edizione di “Mio figlio ha una
4 ruote” (MF4R) organizzato ogni anno
a Lignano Sabbiadoro, in provincia di
Udine, dal Sapre di Milano. «E stato tut-
to bello, a parte tre giorni di pioggia che
ci hanno impedito di giocare a “I giochi
senza barriere» dicono i ragazzi. «Ci so-
no piaciuti tanto Thun, lo Spettacolo di
Sabbia, la SMArchetta e 'aver conosciu-
to tanti altri bambini. Con Mattia siamo
diventati molto amici e anche se vive
lontano, in Svizzera, rimarremo amici».
Francesco a Lignano e venuto con la fa-
migliaallargata, genitori, nonni, zii, cosi
tutti hanno potuto sperimentare comeé
la vita a quattro ruote. «La carrozzina €
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divertente ma anche un po’ pericolosa»
dice Noemi. «Se non stai attento cadil».
Era la loro prima volta a MF4R «Abbia-
mo scoperto che ci sono tante cose che
non conosciamo della SMA. Limpatto
all'inzio é stato duro, incontrando tan-
te famiglie, ma poi ci siamo sciolti e ci
siamo sentiti a nostro agio». Al papa &
piaciuto soprattutto potersi confronta-
re con altri SMApapa nello spazio de-
dicato. Entrambi i genitori dicono che
il programma € molto intenso. «Tante
proposte in tempi stretti, ma € una
esperienza che merita di essere ripe-
tuta |'anno prossimo, al massimo ver-
ra solo Francesco con il papa perché
Alberto dovra affrontare gli esami
di terza media». Sentendo i genitori
dire cosi, Alberto aggiunge subito:
«Speriamo estraggano la mia lettera
e mi interroghino subito cosi posso
tornare anch'iol».

Se non ci fossero i volontari
non ci sarebbe MFAR

La settimana organizzata dal Sapre € resa pos-
sibile dalla partecipazione di tanti volontari
come Michael. «E stata una di quelle esperienze
che ti cambiano la vita, di quelle che vorresti non
finissero mai. Nove giorni incredibili in cui ho co-
nosciuto decine di persone diverse e ho capito cosa
vuol dire vivere davvero, essere liberi di essere se
stessi e divertirsi. Si sono creati legami che rimar-
ranno indelebili nel mio cuore, mille nuovi ricordi
che porterd sempre con me. Vorrei ringraziare i
genitori per la loro forza e specialmente i bambi-
ni per avermi insegnato tanto». Una settimana
all'insegna del #sipuofare, in cui le barriere non
esistono, esistono sole le soluzioni. Piti di115 bam-
bini con i loro sorrisi, di cui 63 con SMA di tipo 1,
2 e 3, circa 50 volontari con la loro disponibilitd e
tanta voglia di stare insieme hanno reso questa
decima edizione indimenticabile.
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TERAPIA GENICA,
finalmente in Italia

b Giuseppe Vita

Direttore UOC Neurologia e Malattie neuromuscolari
AOU Policlinico G. Martino, Messina.
Responsabile scientifico Centro NeMO Sud, Messina

~
Eappena iniziato in Italia lo studio clinico STRIVE-EU

“Studio di Fase 3, in aperto, di terapia genica con
AVXS-101 in pazienti con atrofia muscolare spinale di ti-
po1conio2copiedel gene SMN2”, Si tratta di uno studio
europeo a cui partecipano sedici centri in otto nazioni. In
Italia i centri coinvolti sono I'lstituto Gaslini di Genova, I'l-
stituto Besta di Milano, I'Ospedale Maggiore di Milano, il
Policlinico Gemelli di Roma e, come centro coordinatore, il
Policlinico G. Martino di Messina.

AVXS-101 € una terapia genica progettata per fornire una
copia funzionale del gene SMN ai motoneuroni spinali,
attraverso un virus adeno-associato (AAV9) che traspor-
ta il gene SMN, con l'obiettivo di bloccare e/o prevenire
la degenerazione muscolare che si verifica nella SMA. I
trial valutera la sicurezza e l'efficacia di una dose unica di
AVXS-101 somministrata per via endovenosa.

Dopo i primi studi nel modello murino della SMA, I'a-
zienda ha completato un trial di fase 1 i cui risultati sono
stati pubblicati sul New England Journal of Medicine nel
novembre 2017. Quindici bimbi con SMA 1 hanno ricevuto
unasingola infusione di AVXS-101. Tre hanno ricevuto una
dose bassa del farmaco e dodici una dose maggiore. Lo-
biettivo primario dello studio era la sicurezza del farmaco.
Lobiettivo secondario pero riguardava la sopravvivenza,
intesa come assenza di morte oppure di tracheostomia
0 assistenza ventilatoria non-invasiva per piu di 16 ore al
giorno per due o pitl settimane. E stata utilizzata la scala
motoria CHOP INTEND e i risultati sono stati confrontati
con i dati provenienti da precedenti studi di storia natura-

le della malattia. A venti mesi di eta, la sopravvivenza era
del100% nei quindici bimbi trattati contro una storia na-
turale che dice che a 20 mesi la sopravvivenza € dell'8%.
Nel gruppo trattato con la dose maggiore, si & osservato
un aumento di 9,8 punti alla CHOP INTEND dopo un me-



SEGUI TUTTI GLI AGGIORNAMENTI
www.ricercasma.it

la RICERCA

se dalla terapia e di 15,4 punti dopo tre mesi. Questi risul-
tati sono molto importanti considerando che nella sto-
ria naturale di malattia si osserva sempre un declino del
punteggio con il passare dei mesi.

Questi risultati hanno portato l'azienda Avexis a pro-
grammare lo studio di fase 3 STRIVE-EU. Parteciperanno
trenta bimbi con SMA 1 con 1 0 2 copie del gene SMN2 e
con eta inferiore a 6 mesi. | bambini gia in terapia con Nu-
sinersen non potranno prendere parte allo studio. Linfu-
sione di AVXS-101 dovra svolgersi in un reparto di terapia
intensiva neonatale, dove dovranno stare un giorno pri-
ma e fino a due giorni dopo il trattamento. | bimbi saran-
no seguiti ambulatorialmente una volta la settimana nel
primo mese e una volta al mese fino all'eta di 18 mesi. Sa-
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ranno eseguite pit scale di valutazione per monitorare lo
sviluppo motorio, socio-emozionale, comportamentale,
cognitivo e del linguaggio.
Lobiettivo primario dello studio sara dimostrare che i
bambini trattati con AVXS-101 sono capaci entro i 18 mesi
a stare seduti senza aiuto. Lobiettivo secondario sara ve-
rificare l'efficacia del trattamento basandosi sulla soprav-
vivenza a 14 mesi di eta, secondo la definizione adottata
nello studio precedente di fase 1. Altri obiettivi della speri-
mentazione saranno vedere se AVXS-101 puo aiutarei pic-
coli pazientiad acquisire le tappe motorie fino alla capaci-
ta distarein piedi e camminare, a non richiedere supporti
per l'alimentazione, a deglutire bene sia liquidi che solidi
eamantenereil peso.

> Www.ricercasma.it.

Checos'e la terapia genica ?

e malattie genetiche sono le ma-

lattie che, piu di altre, rappre-
sentano le migliori opportunita per
lo sviluppo di approcci innovativi di
trattamento come la terapia genica.
Questa tecnica prevede l'inserimento
del gene sano all'interno di un vetto-
re, generalmente di origine virale. ||
vettore viene creato modificando un
virus che ha la capacita di entrare
dentro le cellule. Il virus trasporta il
gene terapeutico e in questo modo
si puo fornire alla cellula la versione
corretta di un gene alterato che cau-
sa una determinata malattia gene-
tica. Questo tipo di virus adeno-asso-
ciato (AAV) non é conosciuto causare
malattie nell'vomo.
La terapia genica si € gia dimostrata
efficace per diverse malattie gene-
tiche, come per esempio una forma
particolare di malattia del sistema

l'immunodeficienza
ADA-SCID, nota anche come la ma-
lattia dei bambini nella “bolla”. Per
questa malattia nel 2016 ¢ diventa-
to disponibile sul mercato il farmaco
Strimvelis, nato a partire dagli studi
dell'lstituto San Raffaele-Telethon.
Negli Stati Uniti, nel dicembre 2017,
la Food and drug administration
(FDA) ha approvato e autorizzato
l'immissione in commercio di Lux-
turna, un farmaco contro la distrofia
retinica, malattia eveditaria che puo
portare alla cecita.

Recentemente, la terapia genica sta
diventando una realta per patologie
ben piu diffuse come i tumori: nel
2017, peresempio, la FDA americana
ha approvato per la prima volta que-
sto trattamento per alcune forme
di tumori del sangue, in particolare
la leucemia linfoblastica acuta che

immunitario,

colpisce i bambini e alcune forme di
linfoma non-Hodgkin nelladulto. In
questo caso la terapia non fornisce la
versione sana di un gene altrimenti
difettoso, come nel caso delle ma-
lattie genetiche, ma contribuisce a
rendere il sistema immunitario del
paziente particolarmente aggressivo
contro le cellule tumorali.

Tante altre malattie potrebbero in
futuro essere curate con la terapia
o con il cosiddetto “editing genetico”
(tecnica CRISPR), cioé una tecnica
chesfrutta degli speciali ‘correttori di
bozze” molecolari in grado di correg-
gereglierroridirettamente sul DNA,
senza cioé la necessita di fornire
dall'esterno una versione sana del ge-
nedifettoso. Malattie genetiche quali
la talassemia, la corea di Huntington
o lemofilia sono tra gli obiettivi dei
ricercatori. M
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Lignano Sabbiadoro, in provincia di

Udine, all'ultima edizione di “Mio Fi-
glio ha una 4 ruote” (vedi p. 17), Giuseppe
e Valentina sono arrivati da Torino con un
furgone, una barca a traino e il loro piccolo
Vincenzo di quattro mesi. Dentroal furgone
tanti caschetti, il quad modificato con una
staffa reclinata a reggere il seggiolino, delle
bici a tre ruote con la seduta per i bambini
sulla ruota davanti, l'altalena sdraiata per
chi non riesce a stare seduto, una postazio-
ne ‘car wash” e gli attrezzi per pulire 'auto,
da utilizzare per lucidare le panterine dei
bambini che lo chiedevano. Giuseppe La-
mannaéiltitolare di una ditta di costruzioni
edili e ristrutturazione, € un impiantista di
impianti elettrici, ama saldare e trascorre
molto tempo nella sua officina dove, aiuta-
to da moglie, amici e alcuni tra i suoi operai
che gli danno una mano a tempo perso,
sperimenta invenzioni che hanno lo scopo
di far divertire i bambini con la SMA. Il suo
ingegno sta stimolando una rete virtuosa di
menti creative come la sua: «Cé un signore
di Mantova che, in modo amatoriale come
me, ha costruito una bici con la seduta per
i bambini, I'ho portata a Lignano e mi sono
confrontato con lui per mettere a punto la
mia». Come nascono le idee? «Mia figlia
Camilla mi ispira. Aveva una SMA 1 diagno-
sticata tardi, al settimo mese, € stata con
noi dal 23 settembre 2015 fino al 27 giugno
2016. Da due anni io e mia moglie parteci-
piamo a “Mio figlio ha una 4 ruote” senza
di lei e in ognuno di quei bambini rivedia-
mo un pezzo di nostra figlia. L'anno scorso
guardandoli giocare ho pensato, devo fa-
re qualcosa, e cosi mi € venuto in mente il
quad. Quest'anno sono arrivato anche con
una barcal». Una barca? «Un motoscafo. Ne
ho modificato il timone per renderlo ma-
novrabile dai bambini». Comeé andata? «La
loro gioia é stataimpagabile, eranoin estasi.

le STORIE

L'inventore che pensa
ai bambini con la SMA.
Grazie a sua figlia Camilla

Camilla continua a vivere
attraverso le ingegnose
invenzioni di papa Giuseppe,
che le realizza per tutti i
bambini con la SMA insieme
amamma Valenting.

Quad, bici e altalene
modificate.

Perfino una barca.

Per non parlare della commozione dei ge-
nitori. Tra i bambini ce nerano di completa-
mente immobili, mai scesi dalla carrozzina.
Ah! La barca naturalmente si chiama “Ca-
milla’. E dove metti tutte queste cose du-
rante I'anno? «Da tutte le parti. Non potete

Le fato pubblicate in quesia pagina sono.di-Ariel.Palmer -

immaginare..». Invece ce li immaginiamo
la casa e lofficina di Giuseppe e Valentina.
Caotici e sorprendenti come quelli di ogni
inventore che si rispetti. Giuseppe aveva
gia cominciato a sperimentarsi in questo
ruolo cercando di rendere speciale la vita
di Camilla. «Le ho preparato dei carrellini,
una pistola per darle da mangiare, quando
aveva otto mesi ho predisposto una staffa
chelaaiutasse a tenere in manoil tablet. Ho
inventato una seggiola su misura con la sa-
goma di schiuma, foderata da mia suocera.
Le ho costruito una macchinina elettrica con
la postura che guidavo con il telecomando.
Mia figlia mi ha dato tanto, io perd non ho
avuto tempo di restituirle tutto quello che
avreivoluto. Oggi, inventare giochi per rega-
lare piccoli momenti di gioia ai bimbi come
lei mi appaga profondamente. Pitt li vedo
fare cose strane piti sono contento! Mi entu-
siasma talmente che la carica mi basta per
unannointero». M
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Quel sorriso radioso che attira 'lamore

i Barbara Pianca

M io marito Andrea aveva fatto una ricerca sui gemelli
omozigoti: hanno lo stesso DNA. Il legame tra Lara e
Gaia, 8 anni lo scorso 30 giugno, ¢ difficile da spiegare. Non
possono stare |'una senza l'altra. C'¢ un filo tra di loro. Quan-
do una piange l'altrala consola o si fa da parte per permetter-
mi di dedicarmi a lei. Non competono
mai. Una volta in classe una ha preso
dieci e I'altra nove e quella con il voto
pilt alto si & vantata. Ma é durato po-
chi attimi, appena si € accorta di aver
mortificato la sorella € corsa ai ripari
dicendo che anche nove é un bel voto.
Con mio marito quando erano piccole
pensavamo sarebbe stato meglio va-
lorizzare le differenze e i percorsi in-
dividuali, ma presto ci hanno fatto ca-
pire che invece per loro |a precedenza
ce I'ha la condivisione. Hanno insisti-
to anche per stare in classe insieme.
Poi ognuna ha i propri amici, non si sovrastano. Ma voglio-
no rimanere in contatto». Mamma Laura Serratore dice di
aver vinto al SuperEnalotto perché le sue figlie tanto attese
sono una continua esplosione di vitalita. «Quando sono
rimasta incinta dopo tanto tempo che lo desideravamo é

Lara e Gaia sono due
gemelle irresistibili. Rendono
meravigliosa I vita di
mamma Laura nonostante
le difficolta nel gestire due
bimbe in carrozzina ora
purtroppo senza pitl il papa.

stata una festa. Lo choc successivo della notizia della loro
disabilita a 18 mesi - hanno entrambe una SMA 2 - non ha
intaccato I'entusiasmo di vivere con loro». Di grande choc la
famiglia di Laura ne ha purtroppo subito un altro perché il
9 marzo del 2016 papa Andrea € morto improvvisamente
per una disseccazione dell'aorta. «E successo tutto in meno
di tre settimane, e ora ci manca cosi tanto». Nei momenti
difficili questa famiglia & sempre circondata dal calore di
amici e parenti. «<Non siamo rimasti
mai soli, mia sorella e mio cognato
ci aiutano ogni giorno, sono state or-
ganizzate delle raccolte fondi da Fa-
miglie SMA e dai nostri amici. Credo
che il segreto siano loro, Lara e Gaia.
I 'loro sorriso e il loro calore conqui-
stano tutti e le persone amano starci
vicino. Ci tengo che abbiano una vita
stimolante. Tanti dicono che esagero
ma ho imparato a guidare il furgone
e andiamo dappertutto, anche in va-
canza con gliamici, non rinunciamo a
nulla senza pero arroccarci in pretese
impossibili. Ci rendiamo conto che non sempre c¢ spazio
per due carrozzine, a volte neanche al ristorante, e allora
cerchiamo altrove. Lara e Gaia hanno un bel carattere, sono
due bambine disponibili, sensibili e sono orgogliosa di co-
me io e mio marito le abbiamo educate». M




er ricordare il loro bambino Leonar-

do, nato a gennaio del 1998 e vissuto
quasi due anni con una SMA 1, da quat-
tro anni papa Rolando Volpi e mamma
Luciana organizzano una cena sociale
nel loro paese, Trivellini di Montichiari,
in provincia di Brescia. «All'inizio era una
cena a casa nostra, tra amici e parenti.
Ora quegli stessi amici e parenti sono
coinvolti nell'organizzazione di un even-
to che quest'anno ha richiamato quasi
cinquecento persone» racconta Rolando.
Liniziativa di beneficienza “Spiedo Amici
di Famiglie SMA’ lo scorso 9 giugno ha
raccolto fondi per Famiglie SMA e il Sa-
pre. «Ho coinvolto amici d'infanzia, la mia
compagnia, la mia ex classe, associazioni

della zona e tante altre persone arrivate
spontaneamente. Ogni anno diventia-
mo di pit. Ringrazio di cuore le famiglie
che partecipano con i loro bimbi, perché
conoscere i destinatari diretti della dona-
zione rende tutto pitl concreto. E poi sono
bambini irresistibili». Alla cena ha parte-
cipato anche la consigliera della Regione
Lombardia Claudia Carzeri che si & impe-
gnata a coinvolgere 'assessore regionale
alle Politiche sociali Stefano Bolognini in
un progetto di inserimento di giochi in-
clusivi nei parchi cittadini dei Comuni che
ne facciano richiesta. Loscorso 3o lugliola
Ciunta regionale ha votato allunanimita
lemendamento per destinare 1 milione di
euro a questo progetto!

TERRITORIO

Famiglie SMA si congratula con il suo vicepresi-
dente Cristina Ponzanelli che ha ottenuto I'incari-
co di sindaco per il Comune di Sarzana in provincia
della Spezia. Buon lavoro!

Siamo alle soglie del un nuovo anno scolastico, mio figlio ha diritto a un trasporto dedicato?

Questo quesito & condiviso da molte famiglie, & di interesse comune quindi conoscere la normativa di
riferimento, a partiredalla legge quadro104/92 per I'assistenza, lintegrazione eidiritti delle persone con
disabilita, che ha ripreso e sviluppato quanto gia disposto dalla legge 118/71 che prevede il diritto delle
persone con disabilita a frequentare la scuola dellobbligo e corsi di formazione professionale finanziati
dallo Stato, oltre cheil trasporto gratuito dalla propria abitazione alla sede della scuola o del corso e vice-
versa. Lart. 8 della legge quadro citata, nellambito delle misure di inserimento e di integrazione sociale,
sancisce la effettivita del diritto allo studio el diritto ad avvalersi di trasporti specifici. Lart. 26 della stessa
legge prevede inoltre che ‘i Comuniassicurino, nellambito delle proprie ordinarie risorse di bilancio, mo-
dalita di trasporto individuali per le persone handicappate non in grado di servirsi dei mezzi pubblici”.
Occorrera pertanto avvalersi di mezzi di trasporto idonei e di personale specializzato al fine di erogare
un servizio che potra essere anche individualizzato. Cio costituisce un obbligo inderogabile anche per-
ché strumentale alladempimento del diritto allo studio della persona con disabilita. Il trasporto dei mi-
nori disabili deve avvenire utilizzando veicoli idonei alla particolarita del servizio da espletare. Si ritiene
sempre necessaria la presenza di un accompagnatore. Per quanto riguarda le scuole superiori,a seguito
della soppressione delle Province (legge 56/14), la competenza per il trasporto scolastico di alunni con
disabilita spetta alla Regione che puo delegare tali compiti ai diversi enti territoriali.
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