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L’editoriale

Emozionee
terapia genica

Care famiglie, € con un po’ di emozione che vi comunico che la prima terapia genica per latrofia
muscolare spinale ¢ oggi una realtd anche in Italia e rappresenta una vera rivoluzione per tutta la
nostra comunita.

Zolgensma - questo il nome commerciale del farmaco prodotto da Novartis - ha ricevuto il via
libera alla commercializzazione e sard erogato gratuitamente dal Servizio Sanitario Nazionale per
i pazienti con SMA di tipo 1 fino a 13,5 kg e pazienti pre-sintomatici con 2 copie del gene SMN2.
Pur non essendo una cura definitiva, Zolgensma ¢ una terapia innovativa che agisce direttamente
sul difetto genetico con un'unica somministrazione.

Lltalia ¢ stata la prima in Europa ad accedere ai trial
internazionali nel 2018 e ha arruolato il numero
maggiore di piccoli pazienti, a dimostrazione della
forza e dell'importanza della nostra rete di clinici e
di centri di eccellenza. Aver ricevuto l'autorizzazione
alla somministrazione del farmaco per bambini fino a
13,5 kg, che hanno mediamente tre anni, € per noi oggi
un grandissimo risultato, perché aumenta in modo
significativo la platea dei piccoli pazienti che potranno
accedervi. Unopportunita incredibile per chi ha una
patologia come la nostra che, fino a quattro anni fa,

non avevamo possibilita di contrastare. Oggi invece —

) _ _ B ANITA PALLARA
con la genica — contiamo su ben tre terapie efficaci in PRESIDENTE DI FAMIGLIE SMA

grado di arrestarne il decorso. Il risultato ottenuto é

importantissimo ed ¢ figlio di un lavoro di squadra che ha coinvolto medici, istituzioni, azienda e
autorita competenti. Un traguardo che conferma le grandi opportunita che la ricerca scientifica
ci sta riservando. Come per altre terapie per la SMA, Zolgensma aumenta infatti la sua efficacia
quanto prima viene somministrata. Se assunta quando i sintomi non si sono ancora manifestati,
0 si sono manifestati in forma lieve, la risposta del paziente é migliore. Per questo lestensione dello
screening neonatale a livello nazionale & per noi una priorita.

Come FamiglieSMA abbiamo chiesto l'approvazione di Zolgensma fino a 21 kg ma siamo consapevoli
che il limite attuale é stato deciso per la sicurezza dei pazienti e in collaborazione con la comunita
scientifica italiana in cui abbiamo piena fiducia. Oggi non possiamo che essere felici e ottimisti sul
fatto che, non appena nuovi dati scientifici confermeranno lefficacia e la sicurezza per un peso
maggiore, si potranno ampliare ulteriormente i paramenti di accesso per la terapia genica.



amzedVWS

inPRIMOPIANO

Diventare MAMMA

acuranl Barbara Pianca

Sempre pit donne con la SMA diventano mamme. Quelle della prossima gene-
razione, la prima che beneficia di tre farmaci, saranno probabilmente ancora piu
numerose. In questo primo piano percorriamo insieme il magico viaggio che porta

una donna a diventare madre.

Il desiderio

La testimonianza di Maddalena

uando ha origine il desiderio di maternita? Le ragazze

di oggitemono che la SMA sia un impedimento a una
loro futura gravidanza? Ne abbiamo intervistate alcune.
Per la maggior parte & prematuro porsi queste domande
mentre altre, che gia immaginano una possibile maternita
nel loro futuro, sono sicure che ce la faranno anche se non
si sono ancora informate su cosa comporti esattamente.
Ecco cosa ci ha detto Maddalena Puddu. “Ho 16 anni, abito
vicino a Cagliari e ho una SMA 2. Frequento il liceo scien-
tifico internazionale dove studio il cinese e poi vorrei iscri-
vermi all'universita forse a Milano, perché sono innamorata
di questa citta. Ho tanti sogni e piano piano mi piacereb-
be realizzarli tutti. Mi immagino spesso il mio futuro e mi

‘Maddalena Puddu e

piacerebbe avere una famiglia. Non so spiegare perché ma
mi chiedo spesso come ci si senta da mamma, mi faccio
tante domande a questo proposito e so che potrebbero
presentarsi complicanze durante la gravidanza. Quando
avro leta giusta ne parlero con i medici che mi seguono”.

La consulenza genetica
preconcezionale

La SMA si trasmette con modalita autosomica recessi-
va: due genitori “portatori sani” (eterozigoti) del difetto ge-
netico hanno il 25% di probabilita di trasmettere la malattia
a ciascuno dei figli. 11 95% circa delle SMA € causato da dele-
zioni nel gene SMN1 mentre nel rimanente 5% uno dei due
geni presenta una mutazione all'interno del gene SMN1. Una
donna con SMA pertanto trasmettera il proprio allele deleto
0 mutato in ciascuna gravidanza. Il rischio che il figlio possa
avere la SMA dipende quindi dal partner: qualora quest'ulti-
mo non sia eterozigote i figli saranno “portatori sani”, qualora
sia eterozigote il rischio € del 50% mentre, se anche il partner
presenta la SMA, il rischio & del 100%. Eseguendo una consu-
lenza preconcezionale con la coppia il genetista, qualora non
ancora eseguite, avvia le analisi molecolari del gene SMN1:
questo passaggio risulta fondamentale per poi procedere, du-
rantela gravidanza, all'esecuzione della diagnosi prenatale in-
vasiva mediante villocentesi o amniocentesi. Per le coppie che
seguono un percorso di procreazione medicalmente assistita
é possibile utilizzare la PGD (Diagnosi Genetica Preimpianto):
in questo caso, prima che avvenga il transfer dellembrione
nell'utero, si eseguira una biopsia dello stesso per effettuare
I'analisi genetica per SMA. Verranno quindi trasferiti alla don-
nasolo gli embrioni risultati normali.

Chiara Barone, medico genetista, Ambulatorio di Genetica

di Augusta, ASP8 Siracusa.
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ANSIE E PAURE

Per ogni donna la gravidanza porta con sé possibili paure sul suo andamento, per
le trasformazioni che subisce il corpo e per il momento del parto. Nel caso di donne
con la SMA, inoltre, si aggiunge il timore di un possibile peggioramento della ma-
lattia. In generale, |a gestione delle paure e dell'ansia si affronta acquisendo infor-
mazioni e scegliendo specialisti nei confronti dei quali si nutra fiducia. Nel caso in
cui la futura mamma abbia la SMA, non essendo ancora ampia la casistica di rife-
rimento, & senz'altro utile cercare specialisti con esperienza specifica o che siano in
rete con degli esperti. Utile puo essere anche ritagliare uno spazio individuale e di
coppia dove esprimere, rielaborare, dare forma e struttura alle paure e dove metter-
le in relazione con i desideri, i sogni e le motivazioni per cui una coppia ha scelto di
intraprendere una gravidanza.

Simona Spinoglio, counselor Numero verde Stella

Francesca Penno
durante la gravidanza

L'attesa

La testimonianza di Francesca

uando abbiamo saputo di aspettare un bambino, io
e mio marito ci siamo abbracciati piangendo e ho at-

traversato quella notte incredula. Purtroppo, nonostante la
gravidanza non abbia dato alcuna delle complicanze attese
- problemi ginecologi, respiratori o alla schiena - mi hanno
sfinito i continui episodi di nausea e vomito. Ho perso peso e
all'ospedale della mia cittd non sono riusciti a offrirmi le so-
luzioni migliori, mi hanno addirittura proposto una tracheo-
stomia preventiva. Sono stati mesi di continui attacchi di an-
sia. Dal quinto mese sono stata ricoverata al Centro NeMO di
Milano e i, presa in carico da un team specializzato sulla mia
patologia e dotato degli strumenti necessari per gestire ogni
emergenza, hoiniziatoarilassarmie, perfino, a fare shopping
per il bebe. La mia famiglia e i miei pitt cari amici mi hanno
sostenuto fin dallemozionante e indimenticabile momento
in cui ho comunicato loro di essere incinta. Ibrahima Mauro
é nato al settimo mese con un cesareo d'urgenza. Avevo un
pancione enorme e mi servivano due assistenti per ogni spo-
stamento. Nonostante le difficoltd pero rifarei tutto: niente
ha importanza quando guardo mio figlio negli occhi e riesco
atenerlo in braccio. Lui & la mia medicina migliore.
Francesca Penno, mamma di Ibrahima Mauro e
donna con una SMA 3

La presa in carico multidisciplinare

~
E il neurologo che hain cura la donna con SMA a coordi-

narne la presa in carico multidisciplinare. “Insieme allo
pneumologo’ ci spiega la neurologa Alice Zanolini del Centro
Clinico NeMO di Milano “valuta la compromissione muscola-
re e la capacita respiratoria perché non € scontato che ogni
donna sopportilo stress della gravidanza. Seguono il test ge-

netico e la valutazione ginecologica. La SMA puo peggiorare
durante la gravidanza, per una questione ormonale e per lo
stress, e non sempre dopo il parto il recupero € completo. Per
affrontare un percorso tanto impegnativo, al NeMO includia-
mo uno psicologo nel team e programmiamo visite multidi-
sciplinari bimestrali. Se, man mano che l'utero si ingrandisce,
diminuiscono i volumi polmonari, adattiamo la ventilazione
assistita. Se motilita e postura si modificano, interviene il fi-
siatra”. “La debolezza dei muscoli respiratori — precisa la gine-
cologa Marialuisa Framarino (Universita La Sapienza, Roma)
- in associazione con grave scoliosi, puo provocare episodi
broncopneumonici o complicanze respiratorie, se I'apparato
respiratorio materno non funziona, anche il feto non puo os-
sigenarsi attraverso la placenta. | controlli aumentano dopo
la ventottesima settimana quando il sollevamento dei dia-
framma riduce gli scambi gassosi e, in alcuni casi, comporta
la necessita di un parto anticipato con una conseguente pre-
maturita neonatale. Inoltre, € importante effettuare una mo-
bilizzazione assistita degli arti inferiori: la gravidanza € una
condizione di aumentato rischio tromboembolico che, nella
SMA, e amplificato dall'immobilita (non esiste perd ancora
letteratura sulla necessita di una profilassi antitrombotica)".

La parte ginecologica

La gravidanza di una donna con la SMA é considerata ad alto
rischio e comporta visite ginecologiche tendenzialmente
menisili (leffettiva cadenza dipende dai casi), durante le quali &
suggerito eseguire una ecografia di secondo livello, con osser-
vazione della morfologia del feto. Grazia Volpe e Camilla Bulfoni,
leginecologhe specializzate nelle malattie neurologiche dell'am-
bulatorio di ostetricia dellospedale Niguarda di Milano, opera-
no in team con il Centro NeMO quando si tratta di gestanti con
la SMA. “Oltre che attraverso le ecografie frequenti - ci spiega
Volpe - monitoriamo le donne tramite lemocromo con parti-
colare attenzione alle emoglobine perché hanno una tendenza
pitielevata della norma all'anemia”.



amze8VWS

_ Chiara Lagana

inPRIMOPIANO

TECNICHE DI RILASSAMENTO

E importante essere preparati alla gestione dello stress di un evento complesso come
il parto. Per le mamme con SMA questo parto puo voler dire una anestesia totale o
epidurale: un momento in cui si affaccia un fattore di rischio. Delicati sono i giorni
che precedono quello del parto, pianificato o in emergenza che sia: il corpo cambia,
diventa faticoso a volte da gestire, la mente realizza che sta per accadere qualcosa di
grande e che € in arrivo una piccola creatura. Torna utile aver imparato a gestire |'ansia
durante la gravidanza attraverso tecniche suggerite per tutte le gravidanze, perché le
donne con la SMA sono prima di tutto donne: tecniche di respirazione, visualizzazio-
ne, meditazione, tutto cio che puo aiutare una donna a centrarsi su se stessa e su pen-
sieri positivi che producono un beneficio nella mente e nel corpo. In questi momenti
aiuta avere accanto gli specialisti ma anche essersi confrontate con altre mamme con
la SMA che sono gia passate per questa esperienza. Quanto alla coppia, che sta per
diventare coppia genitoriale, fondamentale € aver rinforzato nei mesi precedenti la
sinergia, la condivisione e la comunicazione, portando attenzione anche alla figura
del papa che, nel giorno del parto, vedra la propria compagna affrontare un momento
delicato senza potersisostituire a lei e anche per lui sara un'esperienza nuova e diversa.
Simona Spinoglio, counselor Numero verde Stella

inPRIMOPIANO

CREATIVITA E CONFINI

Per una neomamma con la SMA é importante stimolare quella creativita che, come
donnacon laSMA, ha gia stimolato per tutta la vita, alla ricerca del suo modo di fare le
cose. Ora, pero, siaffacciano difficolta nuove, il corpoiin ripresa, la meraviglia della nuo-
vavitaeil processo diriconoscimento del bambino come parte della propria esistenza,
il rapporto con il compagno che deve trovare un nuovo ruolo persé eil rapporto con la
famiglia. La neomamma deve a sua volta poter trovare il proprio modo di essere
mamma, affrontando in modo nuovo il limite che la SMA le pone. La sua creativita,
utile per trovare soluzione alle questioni pratiche, va sostenuta dal compagno e dal-
le altre figure che le ruotano intorno come nonne, zie e assistenti e che, all'interno
della dinamica mamma-bambino, devono ricoprire un ruolo chiaro e rispettare dei
confini ben definiti. In questa fase e fondamentale lavorare sulla comunicazione.
Una nuova relazione si sta creando insieme, inevitabilmente, ad altre: la chiarezza
nei legami relazionali &€ fondamentale ed ¢ utile ricavare uno spazio psicologico e di
ascolto dove la donna e la coppia possano esprimere meraviglia, gioia, paura, frustra-
zione e anche rabbia o tristezza, tipica in molte neomamme ma che in questo caso ha
dei risvolti diversi.

Simona Spinoglio, counselor Numero verde Stella

Marinella Arpone con )
i due figli Flavio e Marting
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Il parto

La testimonianza di Chiara

La mia secondogenita, Diana, € nata a dicembre in piene
restrizioni pandemiche. Senza linee guida relative ai ca-
regiver, per potermi assistere mio marito ha effettuato un
tampone per via privata. Il ricovero e l'intervento cesareo
sono stati traumatici perché avvenuti nella stessa giorna-
ta, seguiti da un giorno di degenza in terapia sub-intensiva
(per la gestione pandemica). Tale procedura, combinata
con I'anestesia totale e il fatto che si trattava del secondo ce-
sareo, non mi ha permesso di abbracciare mia figlia prima
di due giorni dal parto. Diverso € stato con il primogenito
tre anni prima: dopo il cesareo mi accompagnarono subito
in camera con Andrea e l'incontro fu meraviglioso. Nei mesi
successivi, pero, ebbi un peggioramento delle mie funzio-
nalita. Da allora, per esempio, non riesco pitt a spostarmi
dasola dal letto alla carrozzina e sento una minore forza in
generale. Per questo, la seconda gravidanza € stata pitt im-
pegnativa della precedente.

Chiara Lagana, mamma di Andrea e Diana e

donna con una SMA 3.

Le precauzioni per partorire

a buona gestione dei nove mesi di gravidanza é fonda-
mentale perarrivare al momento del parto nelle miglio-
ri condizioni possibili. Occorre controllare il peso corporeo
attraverso una dieta calibrata per ridurre il peggioramento
della debolezza muscolare e seguire un regolare program-

ma di fisiochinesiterapia per mantenere la mobilita articola-
re, prevenire contratture e massimizzare la funzione respira-
toria. Sonodue leforzecheintervengononel percorsodel feto
nel canale del parto: quella del feto stesso e quella delle
contrazioni materne. Se la muscolatura addominale & debo-
le, la nascita attraverso un parto cesareo e preferibile. Il parto
naturale si puo tentare, se la paziente lo desidera, nelle for-
me lievi di SMA, previo parere favorevole del team multidi-
sciplinare. Nella scelta di un parto spontaneo occorre pero
tenere presente la possibilita che il parto, non essendo pro-
grammato, avvenga in urgenza e, pertanto, possa non essere
seguito dal team dispecialisti competenti. Nel parto cesareo
la maggior parte delle volte si preferisce I'anestesia spinale
chenonimpegnaipolmonie consente alla donna di assiste-
re alla nascita del figlio, mentre si ricorre all'anestesia gene-
rale soprattutto nei casi di donne con intervento alla colon-
na.Qualsiasisia il tipo di parto, esso avviene alla presenza di
ginecologo, neurologo, fisiatra, pneumologo e perinatologo
se il bimbo nasce in prematurita severa. Ostetrica e aneste-
sista devono avere competenza specifica per la malattia. Im-
portante sara monitorizzare la funzione respiratoria durante
il parto e nei giorni successivi durante i quali alcuni anestesi-
sti preferiscono che le pazienti vengano ricoverate in terapia
sub intensiva (di solito per le prime ventiquattro ore).
Marialuisa Framarino, ginecologa,
Universita La Sapienza, Roma

Il neonato e la mamma

La mancanza di informazioni

Non esistono a oggi figure competenti cui possano fare
riferimento le neomamme con la SMA. Le ostetriche
non hanno una preparazione specifica e i contenuti standard
dei corsi preparto sono in buona parte inapplicabili o da ria-
dattare. Lo stesso discorso vale per le puericultrici in ospeda-
le. Le due questioni principali che affronta una neomamma
con la SMA hanno a che fare con la ricerca di modalita che
favoriscano il suo contatto fisico con il neonato e la gestione
degli assistenti. Sul primo punto, fisioterapisti e terapisti oc-
cupazionali possono aiutare a individuare posture e strategie
per tenere in braccio il bambino o allattarlo ma, la maggior
parte delle volte, le soluzioni sono frutto della creativita delle
madri e dello scambio di informazioni tra loro. Nella nostra
esperienza, per esempio, abbiamo trovato utili il cuscino da
allattamento che sostiene il bimbo mentre lo teniamo in
braccio e l'adattamento di un seggiolino da bicicletta aggan-
ciatoalla carrozzina pertenerlo con noi quando & un poco pitl
grande. Per quanto riguarda invece la relazione con le perso-
ne che ci circondano, occorre stabilire chiaramente i confini.
Familiari e assistenti hanno un contatto fisico facilitato e pit
frequente con il piccolo e questo pud comportare una confu-
sione sui ruoli. E un tema delicato ed & utile ascoltare il punto
divista di uno psicologo.

Sonia Veres e Francesca Penno, mamme con la SMA

La testimonianza di Marinella

La maternita e una rivoluzione nella vita di qualsiasi donna
e, se poi aggiungiamo la SMA, diventa un' esperienza di
vita molto toccante. Ho la fortuna di avere due figli, un ma-
schio e una femmina. La prima ondata di acqua gelida é ini-
ziata con la nascita del primo figlio. A causa della gravidan-
za e quindi dell'aumento di peso, subito dopo la nascita, le
forze nelle braccia erano completamente esaurite! Mi veniva
complicato qualsiasi gesto, anche minimo, per accudire mio
figlio. Il piccoletto ci diede il benvenuto con delle forti coliche
fin da subito, con conseguenti notti in bianco a causa dei lun-
ghi pianti. Grazie all'utilizzo di un marsupio (non riuscendo a
sostenere il suo peso mi aiutavo con quello), piano piano ho
sviluppato un timido attaccamento. Ero sempre presente in
ogni sua esigenza, lui mi sentiva con la voce, mi vedeva con
gli occhi, ma purtroppo le mani non erano le mie! Quando e
cresciuto, il mio ingegno ha inventato un seggiolino da bici
che rotea di trecentosessanta gradi, ancorato alla carrozzina.
Volevo a tutti costi avere mio figlio vicino, come ogni mam-
ma. Purtroppo é stato difficile allontanare le lacrime quando
mio figlio cadeva e, per istinto, volevo avvicinarmi, mentre per
logica mi dovevo invece tirare indietro per non farlo sbattere
sulla carrozzina. E in questo uragano di lacrime e gioia € arri-
vata la sorellina. Stesso percorso, stesse domande e, mentre
cresciamo tutti e tre con un forte attaccamento tra di noi, ogni
tanto mio figlio mi chiede: “mamma perché non cammini?”.

Marinella Arnone, mamma di Flavio e Martina e
donna con una SMA 3
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La parternita

La testimonianza di Mariano

a nascita al settimo mese dei due gemelli Aurora e
Antonio Maggiorino detto Toto, il 30 aprile 2019, € av-
venuta dopo settimane di ansia per lo stato di salute della
madre ed é stata seguita da un altro tempo difficile in cui
sono rimasti ricoverati. Non avrei mai pensato di provare
tanta gioia e paura contemporaneamente. Poi, piano pia-
no, con il passare dei mesi, le preoccupazioni sono rientra-
te e ora stiamo tutti bene. Vivo la paternita con pienezza,
complice anche la pandemia che, costringendomi allo
smartworking, mi ha permesso di stare in famiglia ogni
giorno. | primi mesi ho sofferto molto perché il contatto
fisico che tanto desideravo era minore rispetto a quello
della mamma e dei nonni ed é ancora oggi doloroso non
poter prendere in braccio i miei figli quando me lo chiedo-
no. Perd, fin da subito, ho cercato soluzioni alternative per
stare con loro. Nei primi mesi ho utilizzato un marsupio
legato alla carrozzina. Inoltre, ora con il sollevatore scen-
do a terra e gioco con loro. La prima volta che I'ho provato
camminavano gia e hanno avuto una reazione incredibile:
sono rimasti spiazzati e mi sono saltati addosso dalla gioia.
Con il passare del tempo ho capito che il contatto fisico e
importante ma non ¢ l'unico elemento per creare legami.
Cerco di sopperire alla mia mancanza di forza fisica con
quella della mente e cio mirichiede un grande sforzo, com-
pensato pero dall'amore che provo e che ricevo. Riesco a
tranquillizzarli quando fanno i capricci e a volte vogliono
sedersisulla pedalina della carrozzina e farsi portare in giro.
Anche la sera gioco un ruolo fondamentale. Prima intrat-

Feifgli'Alrora e Anti;\"iii'ﬁ'?l‘_‘gg‘gio
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tenevo un bambino alla volta mentre mia moglie Valentina
addormentava l'altro. Ora invece agganciamo il passeggino
del bimbo alla carrozzina e, quando Toto € pronto, mi metto
in posizione eretta con la carrozzina elettrica e lo accarezzo
per addormentarlo. Non lo avrei mai pensato, eppure faccio
questa esperienza ogni sera.

Mariano lusi, padre di Aurora e Antonio Maggiorino e
uomo con una SMA 3

| timori piu frequenti

N ei papa con una mobilita ridotta nasce spesso la preoc-
cupazione che il figlio ne risenta, non potendo condivi-
dere con quest'ultimo esperienze tipiche come la partita di
pallone o, in certi casi, anche lo stesso abbraccio. Di conse-
guenza, questi uomini spesso sviluppano senso di colpa e di
inadeguatezza. In realta ci sono diversi modi per condividere
abbracci ed esperienze e la sfida ¢ capire quali. Di fatto, nel
momento stesso in cuisiinterrogano sistanno comportando
da papa molto pit di altri che, magari, rimanendo al lavoro
fino tarda sera finiscono con il condividere poche esperien-
ze e abbracci con i figli senza nemmeno rendersene conto.
Ci sono altri due temi delicati che emergono relativamente
alla paternita in carrozzina: la possibile precoce “adultizza-
zion€” del figlio che impara da subito a rendersi utile al pa-
dre e, in rapporto con il mondo esterno e in particolare la
scuola, la possibile "bullizzazione" del figlio con un genitore
diverso o il possibile senso di vergogna che prova nel mo-
strarsi con un papa in carrozzina. Sono situazioni che, se si
manifestano, vanno affrontate insieme. Sara cura dei geni-
tori osservare quanto sta accadendo e intervenire per favori-
re il benessere del bambino.

Jacopo Casiraghi, psicoterapeuta di Famiglie SMA
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#Firmailsogno di un
futuro senza SMA

Un anno importante per la SMA con lo
screening neonatale e le nuove terapie

La SMA non é stata sconfitta, ma negli ultimi anni sono cambiate le attese e le
aspettative, permettendo alla speranza di avanzare a discapito della paura. Dai il
tuo 5xmille a Famiglie SMA, metti la tua firma al sogno che sta diventando realta!

COn I'impegnodituttiinquestiannisonostatiraggiunti
traguardiimportantieinaspettati. Nel 2017 éarrivato
Spinraza, il primo farmaco per la SMA cheriduce il rischio
di mortalita del 50% e rallenta la degenerazione della
malattia. Famiglie SMA ha contribuito all'attivazione dei
centri di somministrazione, fornendo supporto logistico
ed economico alle famiglie in situazioni di indigenza.
Ogginon solo esiste una terapia ma nel Lazio, in Toscana
e presto anche Liguria e Piemonte € disponibile per la
prima volta lo screening neonatale per la SMA: un test
genetico gratuito che consente la diagnosi prima della
comparsa dei sintomi e prima che si producano danni
gravi e irreversibili.

Dopo un primo accesso anticipato, € stata finalmente
approvata in questi giorni la prima terapia genica per i
bambini pit piccoli; inoltre, & stato avviato il programma
compassionevole per Risdiplam, un farmaco sommini-
strato pervia orale. Un periodo “rivoluzionario’che ora ha
bisogno del supporto di tutti: per estendere lo screening
neonatale in tutta Italia, garantire I'accesso alle terapie e
sostenere la ricerca. @

INSIEME SIAMO PIU FORTI

il 2020 ¢ stato un anno complicato

Una firma per cambiare la storia della malattio:
dona il tuo 5x1000 a Famiglie SMA

inserendo il (04/(8 ﬁsgale 97231920584.
#Firmailsogno
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Vuoi essere le mie braccia e le mie gambe?
Tiinsegno ad ascoltarmi!

Ascolta la
mia testa

Ti proponiamo una formazione gratuita
promossa dalle piliimportanti
associazioni nazionaliin
collaborazione con gli esperti

dei Centri Clinici NeMO,

specializzati in queste forme

di disabilita motoria.

E diventa le
mie bracciae _,
le mie gambe MR i

UNA MAIL A: Il corso verrd erogato a partire da maggho 2021. Le lexfoni sarann,

PR
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ol Patrizia Storoni

o Simona Spinoglio

Doveva iniziare nel 2020 e avvenire in presenza il corso per diventare assistente per-
sonale organizzato da Famiglie SMA in partnership con UILDM, grazie alla vittoria di
un bando di Fondazione Roche nel 2019. Rimandato a causa della pandemia, inizia ora
in formula ibrida, tra video tutorial, webinar in diretta, lavoro individuale supervisiona-

Patrizia Storoni, docente di Lettere, condivide con noi I'esperienza di lettura in
classe del libro di racconti “Lupo racconta la SMA™ di Jacopo Casiraghi.

to attraverso videoconferenze e un weekend in presenza.

‘assistente personale di chi ha la SMA ha il compito

di favorirne l'autonomia occupandosi della sua cura
personale, della mobilizzazione, della gestione dei bisogni
primari, spesso anche della casa e dei trasporti. Ci sono
persone con SMA che abitano con i genitori o con i loro
compagni e per loro l'assistente € utile in alcuni momenti
della giornata; ce ne sono altre che invece hanno bisogno
di un aiuto pit continuo perché vivono sole e, in questo
caso, il pitt delle volte sono due gli assistenti che si turnano.
Spesso, perd, questo ruolo viene frainteso e confuso con
quello di badante, che prevede invece I'accudimento di
una persona, o di una sorta di “babysitter’, dove € invece
implicita un'offerta di intrattenimento che non compete
all'assistente personale. Le qualita che contraddistinguono
quest'ultima figura sono la capacita di ascolto e di entrare
in empatia ma anche il rispetto dei ruoli e dei confini,
perché la persona con la SMA, sia adolescente o adulta, e
fortemente autodeterminataeil suo bisogno € puramente
fisico.
Per fare chiarezza su tanta confusione ce ora il corso
promosso da Famiglie SMA in collaborazione con UILDM,
organizzato e gestito con l'aiuto di Fondazione Clerici che
amministrera la piattaforma su cui verranno caricati i corsi

e che si occupera degli aspetti amministrativi legati alla
selezione e all'iiscrizione. Le materie previste riguardano
I'ambito respiratorio e l'utilizzo dei ventilatori e quelli legati
a mobilizzazione, pulizia e igiene. Sono inoltre previsti
approfondimenti di logopedia e sui diritti e doveri legati
all'accordo contrattuale. Infine, grande spazio € dato a un
approfondimento psicologico e relazionale in cui verranno
affrontati temi legati alla relazione, alla comunicazione e
all'ascolto e verra messa in luce I'importanza del rispetto
dei ruoli e dei confini.

Prevediamodiavviaredue corsiduranteil 2021. Il primo, i cui
weekend in presenza sono previsti in Piemonte, Lombardia,
Emilia Romagna e Sicilia, inizia il reclutamento a fine
febbraio. | colloqui di ammissione sono previsti ad aprile e
lo svolgimento delle lezioni tra maggio e giugno. Il percorso
si conclude con un esame finale. Se i candidati interessati
dovessero risiedere in regioni diverse da quelle individuate, sara
ugualmente possibile chiedere linserimento nel weekend in
una regione vicina alla propria.

Spargete la voce,

Vi aspettiomo in tanti!

La Giornata internazionale delle persone con disabilita
é stata proclamata nel 1981 dall’lONU con lo scopo
di promuovere i diritti e il benessere delle persone
con disabilita. Il nostro Istituto Comprensivo “Andrea
Camilleri”diVarallo Pombia hasempre lasciato ai ragazzi
la parola per esprimere un messaggio di speranza per un
mondo inclusivo e senza barriere.

Lintegrazione scolastica degli alunni con disabilita
costituisce un punto di forza della scuola italiana, che
vuole essere una comunita accogliente nella quale tutti
gli alunni, a prescindere dalle loro diversita funzionali,
possano realizzare esperienze di crescita individuale e
sociale. La piena inclusione degli alunni con difficolta
& un obiettivo che la nostra scuola persegue da sempre
attraverso una intensa progettualita, valorizzando le
professionalita interne e le risorse offerte dal territorio.
Inclusione é la parola magica e sono sempre stata
convinta che una buona inclusione porti a una
buona istruzione. Quest’anno, lavorando nell’ambito
dellEducazione Civica, ho fatto riflettere gli alunni
sullarticolo 3 della Costituzione Italiana, soprattutto
nel punto in cui si parla di disabilita e relativi diritti. Ed
ecco che, come ormai accade da tre anni, il libro “Lupo
raccontala Sma”dello psicoterapeutaJacopo Casiraghi ci
évenuto incontro e ci ha offerto molti spunti per lavorare
sull'argomento. Cosa ce di piu bello che leggere una

favola ai ragazzi? E quanto sono belle quelle storie che
ci fanno riflettere, che ci fanno pensare a come superare
le difficolta della vita, con un sospiro e un sorriso, con
un amico vicino e tanta volonta? Ne abbiamo lette pit
di una di queste favole e la scelta dei ragazzi € caduta
su due piccoli ma deliziosi personaggi come Guscetto,
il passerotto con le rotelle e il tubicino nella pancia che
scorrazza lungo il lastricato della piazza del villaggio, e
Romina, la lumachina con la sedia a rotelle fatta di foglie
che guarda alla luna e sogna: due personaggi fantastici!
Le riflessioni che sono scaturite dalla lettura sono state
tante, e tutte molto concrete: si puo affrontare la vita
anche se a volte ci si sente a disagio e tutti noi, prima
o poi, abbiamo avuto quella sensazione. Bastano pero
un po’ di intelligenza, di voglia di provare, di capire
che I'essere diversi & una ricchezza e che nel disagio ce
un’ opportunita e si guarda la vita sotto un'altra prospettiva.
lo sono una docente di Lettere ma sono anche la mamma
di Gianluca che ha una SMA di tipo 3. Da lui ho capito
che disabilita vuol solo dire “abilita diversa’ e cerco di
trasmettere questo concetto ai miei alunni.

Ringrazio tantissimo Casiraghi che ha omaggiato del suo
“Lupo racconta la Sma” tutti gli alunni delle classi prime
della scuola Secondaria di primo grado in cui insegno.
Faremo tesoro dei suoi insegnamenti aspettando le
prossime avventure dei nostri amici del bosco. |
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SMAgliante Ada
e il concorso per
le scuole

Barbara Pianca
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Nel numero precedente di SMAgazine abbiamo presentato il progetto “La SMAgliante Ada”,
realizzato dai Centri Clinici NeM0 e Famiglie SMA con il contributo educazionale non condizionato di Roche Italia:
un libro a fumetti che racconta la SMA ai bambini, le loro famiglie e gli insegnanti. Ora '8 il Contest.

€¢Bambini, io e i miei amici abbiamo bisogno del vostro
aiuto per risolvere il mistero del nuovo compagno di
classe scomparso”: la professoressa Spilung questa volta e
davvero preoccupataecontasututtinoi.“Liberatelafantasia
per raccontare questa nuova avventura con le vostre parole,
disegnie colori. Potrete cimentarvida soli o insieme ai vostri
amici.. sono sicura che insieme risolveremo il mistero. Non
vedo l'ora di leggere i vostri fumetti!”.
‘Ada e il misterioso caso del nuovo compagno di classe” € il
ComicContestcheainiziofebbraioilCentroNeMOeFamiglie
SMA, insieme al team di professionisti che ha firmato il
fumetto didattico “Le avventure della SMAgliante Ada’,
hanno lanciato ai bambini di tutta Italia che frequentano
la quarta e quinta elementare: un concorso per disegnare
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entroil 23 aprileil compagno di classe e creare una nuova
avventura per il Volume 2 del fumetto. Per partecipare al
contest, gliinsegnanti o i genitori possono scaricare il kit
del concorso sul sito www.smaglianteada.it. Le scuole
interessate riceveranno il volume a fumetti, un video
documentario animato e un laboratorio, accompagnato
da un video tutorial esplicativo, utili come guida alla
lettura.

La storia vincitrice fara parte dei racconti che verranno
pubblicati nel secondo volume dedicato alle avventure di
Ada, in uscita nel prossimo settembre 2021.

Nel frattempo, oltre duecento bambini sono stati gia
coinvolti nel progetto educazionale della lettura del
fumetto. Ecco alcuni deiloro commenti. =
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Oltre duecento bambini sono stati gia coinvolti nel progetto

educazionale della lettura del fumetto. Ecco alcuni dei loro commenti.
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Il Brumo non st
smentisce MAI

o Barbara Pianca

Vittorio Brumatti fa I'ennesimo regalo a Famiglie SMA, che ormai considera la sua "seconda famiglia”: ha infatti
deciso di destinare all’Associazione i proventi del suo recente libro "Giro d'Italia nelle piazze dello spaccio”.

Grazie Brumo!

| Brumo, Famiglie SMA lo sa bene, ¢ uno che non

si gira dall'altra parte. Vittorio Brumotti non lo ha
fatto mai con la nostra associazione che considera
la sua seconda famiglia. “Da quando ho incontrato
I'allora piccolo Dieghino non sono pit riuscito a stare
senza a questa banda di bimbi pitt a bomba di tutti gli
altri. Come diciamo insieme, quello che facciamo &
fregarcene dei problemi e gasiamo di brutto”. Ce lo dice
cosi e riportiamo letteralmente la sua dichiarazione
perché é con questo linguaggio contagioso che da anni
interagisce con energia, entusiasmo e tanto cuore con i
nostri bambini, realizzando servizi per la trasmissione
televisiva Striscia la Notizia che hanno inciso in modo
determinante nelle raccolte fondi associative.
Vittorio non si e girato dall'altra parte nemmeno quando
¢ stata ora di addentrarsi nei luoghi pitt nascosti dello
spaccio in Italia, realizzando servizi on the road che oggi
sono raccoltiin un libro edito da Piemme, intitolato “Giro
d'ltalia nelle piazze dello spaccio” Quando gli abbiamo
chiesto cosa lo spinge a fare tutto questo ci ha risposto
con una parola: “vocazioni”.
“Sono una persona molto fortunata — ci ha spiegato -
perché lavita mi ha dato due genitori capaci di educarmi
per bene e la forza, l'energia la salute per affrontare
le sfide di ogni giorno. Fin da piccolo ho imparato che
chi ha muscoli puo aiutare chi non ne ha e chi non ha
problemi puo aiutare chine ha”.
| proventi ricavati con le vendite del libro sono destinati
a Famiglie SMA. Un altro gesto generoso del nostro
campione su due ruote. “Non mi andava di arricchirmi
con un disagio sociale. Credo di essere sempre stato
protetto dall'alto ed € il mio modo per ringraziare la vita

di tanta benevolenza. Da una parte c'¢ chi non ha scelto
di stare su una carrozzina e, dall'altra, c'e chi invece
sta bene ma finira per rovinarsi la vita facendo uso di
sostanze stupefacenti. Ho messo insieme questi due
mondi che mi toccano e ho creato questo collegamento”.
Cosa ti aspetti dalla distribuzione del libro? “Ci ho
messo un anno a realizzarlo, con il chiaro obiettivo di
cercare di cambiare la coscienza di alcuni italiani che
hanno iniziato a fare uso delle prime droghe e maga-
ri, attraverso le mie pagine, si rendono conto in tem-
po che questa strada non porta da nessuna parte”.
Brumotti denuncia le organizzazioni criminali italiane e
straniere che si stanno arricchendo attraverso la costru-
zione di un sistema sempre pit complesso e ramificato,
le cui vittime sono un numero insospettabilmente alto, e
in crescita, di persone.

Ringraziamo tanto Il Brumo perché si ricorda sempre
di noi e gli e ci auguriamo che la sua grinta continui a
scalfire tanto la SMA quanto le organizzazioni criminali.
Lui, a sua volta, ringrazia Striscia la Notizia, che da
sempre da voce alle sue parole e che lo ha sostenuto
anche in quest'ultima avventura letteraria. ®
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TEAM PRINCIPAL

E-sport: grandi novita

per il team Radikon

o Simone Pastorini

Dopo la pausa forzata imposta dal lockdown e lo
splendido evento organizzato a settembre a favore di
Famiglie SMA su Twitch Tv — ovverosia “Clash for SMAP, il
torneo di E-sport condotto dalla performer Sunymao che
ha visto il team dei Radikon conquistare la piazza donore
alle spalle di una fortissima squadra internazionale — i
Radikon hanno vissuto I'inizio del nuovo anno sotto l'egida
diimportanti cambiamenti.

“Ci sono grandi novita all'orizzonte” ci spiega in merito
il team principal Mirko Bortoliero. “Dopo lesperienza
con Lyse Foundation ci siamo infatti uniti a Gamers’
House ASD, nuova associazione sportiva dilettantistica
nata appositamente per Clash of Clans dall'esperienza
maturata negli anni da Titans, la pit grande community
italiana del settore e il maggior organizzatore di eventi di
Clash of Clans sul mercato nazionale che quest'anno, con
la CCS (Clash of Clans Championship Series), si confermera
organizzatore di punta per I'E-sport italiano. Questo ci sta
permettendo di reperire una sponsorizzazione di taglio
sufficiente per dare la possibilita ai giocatori di accedere
finalmente al professionismo, come gia avviene per
E-sport dotati di un numero maggiore di visualizzazioni”.
Ecco emergere unaltra delle possibilita offerte
da questa nuova frontiera dello sport, parallela e
complementare a quella di rappresentare una nuova

frontiera di socializzazione per i giocatori con patologie
neuromuscolari e malattie rare: avere il diritto di
aspirare a trasformare la propria passione in un vero e
proprio mestiere, competendo alla pari con ogni altro
agonista, come avviene da sempre in quasi tutte le
discipline tradizionali.

“E esattamente cosi. Non per niente — prosegue Borto-
liero—il nostro team manager Matteo Betzu ha una SMA
2enontemeconfrontoconqualunquealtroagonista. La
sua determinazione e il grande affiatamento fra i nostri
atleti hanno condotto i Radikon a conseguire in questo
2021 diciotto vittorie e due sole sconfitte in partite
torneo, fra cui molte giocate contro importanti top team
in sei competizioni diverse. Abbiamo inoltre portato
quattro giocatori a vestire la maglia della Nazionale
nella formula CWC (Clash World Championship) e
ne vantiamo addirittura due su sette nella versione
Vertex (E-sport per Nazionali) vittoriosa contro il Brasile
campione del mondo! Fra poco parteciperemo alle
qualificazioni peril campionato mondiale di novembre,
percuiinvitiamo finda ora Famiglie SMA a fare il tifo per
Matteo e per tutti noi, a sostenerci, a seguire le nostre
partite e magari a fare la conoscenza con gli E-sport e in
particolare con il nostro Clash of Clans: siamo in attesa
di forgiare nuovi campioni!”.

il RACCONTO

(6

oiJacopo Casiraghi

on era stato un anno facile e la vita

sembrava essersi fermata.

Era ferma.
Campofiorito aveva fronteggiato la Grande
Paura e giorno dopo giorno coleotteri e
coccinelle, ditteri e lepidotteri avevano
imparato, a loro spese, che il Bosco, cosi
come lo conoscevano, era cambiato. Si erano
ammalati, qualcuno era guarito e taluni
purtroppo non ce l'avevano fatta. Il verde
prato, pieno del ronzare delle api in estate
e della croccante brina in autunno, quella
conca riparata dal vento, ingentilita dai fiori
piu colorati in primavera e ammantata di
morbida neve d’'inverno, ecco quel giardino
boschivo s‘era mostrato piu austero e
luttuoso di quello che intere generazioni di
fasmidi e anisotteri potessero ricordare.
Per l'amor del cielo, non era solo
Campofiorito ad essere cambiato, odonati e
celiferi portavano il racconto della terribile
disgrazia che aveva ferito anche Torre D’Isola
e lo Stagno di Vecchio Rugoso. Questa storia
pero, poco ha a che vedere con la Grande
Paura anche se, in un certo qual modo, ne é
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stata il prodotto.

Le loro antenne avevano tremato nel vento
e s’erano trovati costretti ad imparare che la
vita, seppur breve, stadio dopo stadio, poteva
riservare grandi sorprese. Nonostante le ali
deboli e le zampette come fili di ragnatela a
loro, proprio a loro, la Grande Paura aveva
fatto un inaspettato regalo. Eh gia perché
I’amore aveva trovato il momento buono in
cui germogliare e contrariamente a quanto
avevano programmato, ben al di 1a di quanto
avrebbero mai potuto sperare, alla fine un
uovo, uno solo si badi bene, riuscirono a farlo
schiudere. Non avrebbero mai immaginato
vedere quella piccola larva dal capo nero e
lucido farsi strada, smascellando, attraverso
il guscio che era stata la sua prima casa.
Amorevole era amorevole. Immaginatelo,
segmento dopo segmento, con le tondeggianti
pseudozampe e il turgido apparato boccale.
Era un tirabaci quel tegumento setoloso, dai
tubercoli carnosi. Nessun bruco era bello
quanto il loro, questo é certo.

Non pensavano nascesse perché avevano le
ali deboli e sconfiggere il vento e suggere
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L'inserto “il Racconto” é staccabile

il polline era gia una bella sfida, figuriamoci
avere un figlio! Loro erano nati cosi, fragili e
delicati, e se delle farfalle avessero avuto dei
muscoli (e chissa magari nella loro lingua fat-
ta di punti e lineette e proprio cosi) si sarebbe-
ro trovati ad ammettere che, ebbene, avevano
i muscoli atrofici. Per colpa di quelle ali sfran-
giate e di quelle antenne tremolanti s'erano
convinti di non poter avere un bruco, di non
poter cioé diventare madre o padre.

Nulla di pit1 sbagliato. Perché I'inimmaginabi-
le s’era avverato e alla fine il bel bruchino s’era
guadagnato la strada che dall'uovo lo portava
in cima al dente di leone. E che muscoli! Loro
saranno stati anche fragili e molli, ma quel
bruchino lj, oltre ad essere amorevole, aveva
una forza incredibile e una fame vorace tant’e
che il dente di leone cadde senza tante ceri-
monie. E gia il bruchino si srotolava verso un
altro stelo pronto a fargli la festa.

“Aspetta piccolo mio” dissero. “Bisogna tro-
varti un nome”.

Mentre pensavano al nome perd una paura
prese a covare nel loro piccolo cuore capace
di battere un numero forsennato di volte in
un solo secondo. Erano diventati madre e pa-
dre ma siamo sicuri che sarebbero riusciti ad
adempiere ai loro nuovi compiti fino in fondo?
Intendiamoci, erano piu che disposti a riem-
pirlo d'amore, ma come fare per abbracciarlo
e carezzarlo, come fare a portarlo in volo o ad
accompagnarlo a scuola? Le altre farfalle non
sarebbero state madri e padri migliori, con le
ali forti e le antenne robuste?

L'angoscia fece loro arricciare le antenne.

-~ ilRACCONTO

Come avrebbe fatto Bruchino a capire (ormai
era questo il nome che avevano scelto per lui)
che gli volevano un mondo di bene anche se
non potevano accarezzarlo o cullarlo? E tut-
te quelle cose che un vero padre e una vera
madre fanno... prendersi cura di lui, lo scivo-
lo sulle corolle e l'altalena sui pistilli, come
potevano portarle a termine? E se crescendo,
magari da pupa, si fosse vergognato di loro?
Cosa mai aveva fatto Bruchino per trovarsi dei
genitori cosi acciaccati?

Se I'amore che provavano per Bruchino si fos-
se potuto trasformare in un abbraccio loro lo
avrebbero addirittura stritolato. Eppure non
avevano forze e potevano soltanto dirlo, linee
e punti nella lingua delle farfalle, quel senti-

il RACCONTO

mento che provavano.

Cosi andarono a chiedere consiglio ai tan-
ti lepidotteri di Patrofiorito, che nei primi di
Giugno festeggiavano lo sbocciare degli Iris.
Era un frullare d’ali multicolore e un pigolio
sottile, un frusciare rarefatto, mentre migliaia
di farfalle turbinavano all’inebriante profumo
dei pollini. Eppure in quella bella riunione ae-
rea, nonostante in tanti avessero portato dei
bruchi e persino qualche pupa, nessuno seppe
dare loro una risposta.

“Come si fa ad essere dei buoni genitori se si
hanno le ali deboli?” chiedevano.

Se pero le farfalle scuotevano le antenne e di
disperdevano nel vento, gli altri abitanti di
Pratofiorito provarono a dire la loro.

foto di Ronny Overhate
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L'inserto “il Racconto” é staccabile

“Ritengo che una buona madre debba staccare
con un colpo solo, ZAC, un colpo pulito e ben
assestato la testa del padre” sosteneva Roberta
la Mantide. “E il modo in cui fai secco il tuo
partner che dice che buona madre potrai es-
sere”.

Rabbrividirono e cambiarono corolla.
“Neanche le mie ali sono forti” disse Ugo lo
scarabeo che invero aveva delle elitre dure
come pietra. “Ma sono sicuro che essere un
buon padre significa costruire una bella e buo-
na casa per tuo figlio”. In effetti Ugo aveva cre-
ato una pallina di sterco fragrante a protezione
e nutrimento delle uova. Spingeva quella palla
con abnegazione forse inseguendo la luce del-
la via lattea.

Al pungente odore di quella casa di letame
rabbrividirono e cambiarono corolla.

“Non importano le carezze e i voli insieme.
Una buona madre deve insegnare ai propri
figli come cantare e ballare per tutta l'estate,
perché il sole va goduto fino all'ultimo raggio”
diceva Stefania la cicala.

La guardava di sbieco Rosanna la formica
che invece sosteneva, a tenaglie imbronciate:
“insegnare un'oculata economia domestica e
quello che vi rendera i migliori genitori. Mo-
strate a Bruchino come costruire il proprio
futuro risparmiando briciola dopo semino.

Leggi molti altri
racconti sulla SMA
diJacopo Casiraghi

su"Lupo racconta
la SMA", edito da
Biogen.



foto di Peggy Choucair

Vedrete come crescera felice e lavoratore!”
Alla fine si accorsero, ascoltando il ronzare
e il cianciare, il frinire e il cantare di ortot-
teri e tabanidi, che esistevano piu famiglie
che stelle in cielo. Ciascuna aveva le proprie
convinzioni e regole e consigli. In sostanza
si poteva essere buoni genitori in mille modi
diversi. Persino con i muscoli deboli o le ali
sfrangiate!

Cosl tornarono da Bruchino che intanto s’era
divorato una zolla intera di erbetta trinita.
“Dove siete andati?” chiese quello bofon-
chiando. Aveva l'apparato boccale pieno di
petali triturati.

“Abbiamo ascoltato gli amici di Campofiori-
to, cercavano un modo per diventare dei bra-
vi genitori nonostante non abbiamo la forza
per abbracciarti”.

“Siete gia i genitori migliori del campo”. Bru-
chino allungd le pseudozampe e abbraccio a

~ iLRACCONTO

L'inserto “il Racconto” é staccabile

sorpresa quel corpo fragile dalle ali sfrangiate.
“Se non potete abbracciarmi vorra dire che im-
parero a farlo io”.

Loro sentirono un tuffo al cuore, quel cuorici-
no che batteva molte volte in un solo secondo.
Da lontano, nonostante il sole stesse ormai
tramontando e le prime lucciole occhieggias-
sero ubriache, si poteva vedere il piccolo bru-
co abbracciare una solitaria farfalla dalle ali
sfrangiate.

Femmine o maschi, madri o padri, singolare o
plurale, non sarebbe importato. La vita a Cam-
pofiorito continuava.

Continua sempre. ®
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Covid-19:
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come funzionano i vaccint

acurapiBarbara Pianca

Lagiornalista scientifica Roberta Villa, autrice del libro "Vaccini. Mai cosi temuti, mai cosi attesi” di Chiarelettere,
Nel frattempo, a meta marzo sono state pubblicate le “Raccomandazioni ad interim sui gruppi target della
vaccinazione anti-SARS-Col/-2/COVID-19", che stabiliscono una priorita nella vaccinazione per le persone con

disabilita grave, familiari conviventi e caregiver.

Quali sono le caratteristiche del vaccino anti SARS-
COV-2/Covid-19? Completamente diverse dal solito e
non solo perché la malattia € nuova: nuova € proprio
la concezione del vaccino stesso. Normalmente, infatti,
somministriamo all'organismo o un agente infettivo in
sé, reso innocuo, oppure delle sue parti chiamate anti-
geni, in grado di stimolare la risposta immunitaria. In
questo secondo caso il sistema immunitario li riconosce,
stimola la propria memoria e, se li reincontrera nel futu-
ro, attingera le informazioni per reagire da quell'imprin-
ting.Invece, tutti i vaccini finora approvati in Europa non
forniscono il virus ucciso o indebolito o delle sue parti.
Quello che fanno & somministrare le istruzioni perché le
cellule dell'organismo producano da sole gli antigeni che
stimolano la risposta immunitaria. In questa formula e
riposta una delle principali ragioni per cui siamo riusciti
ad avere questi vaccini cosi in fretta (le procedure di pro-
duzione sono pit rapide) e anche del fatto che sono cosi
sicuri. Infatti sono pochissime finora le reazioniindeside-
rate e, tra queste, pochissime importanti. Non sono stati
segnalati decessi né reazioni gravi con danniirreversibili.
Che vaccini sono a disposizione in Italia? Al momento
di due tipi.l vaccini mRNA (Pfizer, Moderna e, in arri-
vo, Curevac) utilizzano una molecola simile al DNA per
trasportare le istruzioni (‘m” sta per “messaggero’) per
produrre una proteina simile alla proteina spike, tipica
del Coronavirus. | vaccini ad adenovirus (AstraZeneca e
Johnson&Johnson) inviano le istruzioni da dare alla cel-
lula per attaccare la proteina spike attraverso il materiale
genetico di un altro virus, modificato e reso innocuo (é
un virus del raffreddore).

Com'é stato possibile ottenere i vaccini tanto in fretta?
Gia da alcuni anni le aziende farmaceutiche stavano
lavorando alla produzione di vaccini con queste nuove
caratteristiche, per prepararsi a un evento pandemico o
all'arrivo di altri virus. Per esempio, Astrazeneca aveva

gia preparato un vaccino contro ebola che é stato pos-
sibile modificare per rispondere alla nuova minaccia.
La parte della sperimentazione dedicata alla sicurezza
del virus era gia stata realizzata ed é bastato cambiare
le istruzioni per arrivare in produzione. Questo approc-
cio dovrebbe favorire la produzione di vaccini specifici di
fronte alle varianti del Covid-19.Inoltre, siamo di fronte
a uno sforzo economico e di risorse senza precedenti.
Le stesse agenzie regolatorie si dedicano all'analisi del-
la documentazione scientifica in tempi reali, e cioé man
mano che viene prodotta. Cio non accade normalmente:
disolito, lenteregolatorevalutaladocumentazionequan-
do tutte le fasi della sperimentazione si sono concluse.
In nessun caso la velocita dell'autorizzazione ha compor-
tato l'alleggerimento delle tappe riguardanti la verifica
della sicurezza.

Perché non produciamo pitt vaccini? Proprio perché fi-
nora non é stato sacrificato nulla per garantire la sicurez-
za. Lautorizzazione di un vaccino richiede standard ele-
vati. Perché l'agenzia possa approvarlo deve verificare il
rispetto di una serie dettagliata di standard. | vaccini rus-
si e cinesi potranno essere presiin considerazione solo se
i rispettivi governi autorizzeranno l'accesso degli ispetto-
ri delle agenzie regolatrici per la verifica degli impianti.
Che tipo di reazioni si possono verificare? In alcuni casi
sisono riscontrate reazioniimportanti ma momentanee,
benigne e passeggere. Spesso si avverte dolore al braccio
per alcuni giorni e, per questo, una buona precauzione
é quella di offrire il braccio non dominante. Non € raro
che cisiano febbre, dolori ossei, muscolari o articolari, un
grande senso di stanchezza o debolezza oppure mal di
testa. Sono tutti sintomi che spariscono con il paraceta-
molo e mostrano solo che l'organismo sta rispondendo
al vaccino. Questo pero non vuol dire che in assenza di
reazioni il vaccino non stia facendo effetto. Ogni organi-
smo mette in atto la propria personale risposta.
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Tre terapie: orache succede?

acuranl Barbara Pianca

In questo momento per le persone con Ia
SMA sono a disposizione tre terapie: due
immesse nel mercato e l'altra erogata per
via compassionevole. Ciascuna ha delle
restrizioni specifiche. Insieme al neurologo
Enrico Bertini dell’Ospedale Irccs Bambin
Gesu di Roma, abbiamo cercato di fare un po’
di chiarezza in un quadro che in questa fase é
ancora mutevole.

Ora checisono tre farmaci a disposizione, anche se non
ancora tutti sul mercato e disponibili con indicazioni
pitl 0 meno specifiche, sono gia molti gli interrogativi
soprattutto a proposito delle loro possibili combinazioni
o di passaggi da una terapia a unaltra.

Abbiamo chiesto al neurologo Enrico Bertini di aiutarci a
fare un po'di chiarezza.

E sempre possibile passare da un farmaco a un altro,
quando sussistono le condizioni richieste?

E una questione che si chiarira con il tempo. Al momento &
gia successo che un paziente, in difficolta con Spinraza per
gravi problemi alla colonna, abbia ottenuto il passaggio
a Risdiplam ma, avendo poi mostrato grave intolleranza
allo sciroppo (tengo a sottolineare che ad oggi si € trattata
di un eventualitd molto rara), abbia chiesto il ritorno
a Spinraza e Aifa si sia trovata in difficolta ad approvare
questo secondo passaggio. Si tratta di uno scenario che
potrebbe presentarsi anche in persone trattate con terapia
genica, qualora questa abbia lasciato una disabilita
residua, richiedendo il successivo trattamento con Spinraza
o Risdiplam. Sara possibile? Il Sistema Sanitario Nazionale
sosterra la spesa di due farmaci per la stessa persona? E un
quadro che si e gia presentato in altri Paesi.

Entriamo nel campo nuovo delle terapie combinate.

Si, & un campo nuovo perché nuove sono le terapieinsée
oratoccheraimparareseecomefarleinteragire:dobbiamo
acquisire pitt esperienza. Al momento la tendenza di Aifa
édinonassecondare le combinazioni perché giustamente

IN COMMERCIO

ZOLGENSMA

Novartis Gene Therapy

IN COMMERCIO
SPINRAZA RISDIPLAM
Biogen Roche

x

w %

w %

x

W %

*
*

W

_ NessUNLMTEDIETAODIPESO

x x

tutte e tre le terapie hanno la stessa azione, quella di
evitare la perdita di unitd motorie. In altre parole,
sono terapie in grado di arrestare la progressione
della malattia attraverso un meccanismo di azione
che ¢ in sintesi lo stesso. Al momento, quello che
sappiamo € che Zolgensma e Risdiplam oltre al
sistema nervoso centrale implicano anche quello
periferico, mentre non e chiaro se cio valga anche per
Spinraza, la cui infusione avviene per via intratecale.
Se questo comporti delle differenze e presto per
dirlo, anche perché al momento le caratteristiche
e la esperienza con le diverse terapie non sono
confrontabili. Da una parte, con Spinraza, abbiamo
esperienze di vita reale, mentre dall'altra abbiamo
i dati dei trial sperimentati in popolazioni molto
selezionate.

Lo scenario potrebbe mutare ulteriormente se la
terapia genica verra concessa anche oltre i sei mesi
divita, sulla base del peso fino a 13,5 chilogrammi.
Non € sicuro che la biodisponibilita del vettore che
porta il farmaco sia sufficiente nell'organismo di un

bambino pit grande. Non é sicuro perché, in questo
senso, non abbiamo ancora sufficiente esperienza. E
importante, con la terapia genica, chiarire bene con
i genitori le aspettative, perché si tratta di una terapia
che comporta una decisione irreversibile, a differenza
della altre due, quindi nel proporre questo trattamento
bisogna comunicare in modo trasparente con i genitori
per fornire le giuste aspettative. La terapia genica
potrebbe lasciare una disabilita residua, creando cosi la
illusione di poterla modificare con la terapia di Spinraza
o Risdiplam. Inoltre, la terapia potrebbe non sortire
l'effetto sperato anche se somministrata precocemente
ai neonati oppure ai bambini entro i sei mesi. Questa
popolazione di neonati e lattanti fino a sei mesi é
una popolazione eterogenea in quanto a stadio della
malattia e, percio, la terapia genica puo sortire effetti
clinici diversi anche se prevedibili. In questi soggetti
con disabilita residua potrebbe venire la richiesta di
proseguire con la terapia farmacologica di Spinraza
o Risdiplam, ma in molti casi la combinazione non
garantisce ulteriori vantaggi.

LEGGENDA

* PER ORA NON POSSIBILE
* SEMPRE POSSIBILE

* PREVIA VALUTAZIONE TERAPISTI

* SOLO OVE NON SUSSISTA ALTERNATIVA TERAPEUTICA
(intervento di vecchio tipo alla colonna, colonna non accessibile)

La terapia genica da sola potrebbe non bastare?

Come spiegavo, anche la terapia genica é in grado di
arrestareildecorsodellamalattiaenondifarloretrocedere.
Si é creata molta aspettativa attorno a Zolgensma eppure
io mi sento di invitare alla cautela. La somministrazione
della terapia genica comporta dei rischi maggiori delle
altre due terapie. La paragonerei a un trapianto: il rischio
di patologia epatica acuta é contenuto da una profilassi
cortisonica importante ma non € scongiurato soprattutto
nei casi di bambini pit grandi. Per esempio, la terapia
genica nella miopatia miotubolare ha determinato nei
bambini piccoli un certo successo terapeutico sotto I'anno,
mentre ha avuto esiti nefasti in alcuni pazienti pit grandi.
Vorrei, quindi, che ci fosse una nota di prudenza su questa
terapia.

Qual é lo scenario migliore, al momento?

La proposta terapeutica presintomatica attraverso lo
screening neonatale, auspicando di ottenerne l'estensione
a tutta Italia quanto prima, come accaduto lo scorso
dicembre in Germania che ora € il primo Paese europeo
con lo screening obbligatorio. In questo modo si evitera
la comparsa dei sintomi della malattia quando questi
non si fossero ancora manifestati e cioé nell'oltre settanta
per cento dei casi. A quel punto, solo nei rari casi in cui la
sintomaticita insorga nell'ultimo trimestre di gravidanza
la somministrazione presintomatica non assicurera la
totale assenza di sintomi residui. M
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Terapla genica

Giuseppe sta migliorando

acuranl Barbara Pianca

La famiglia Trentadue vive in provin-
cia di Monza e Brianza ed & compo-
sta da mamma Michela, papa Fabio e
dai due figli Giuseppe e Giulia. Giusep-
pe, sette mesi a meta febbraio, ha rice-
vuto una diagnosi di SMA 1. Giulia ha
tre anni e mezzo e sta bene ma, come
normale, la diagnosi del fratello ha pre-
occupato i genitori che hanno voluto
verificare le sue condizioni tramite un
esame genetico di cui stanno atten-
dendo lesito. Giuseppe € uno dei primi
bambini in Italia ad aver ricevuto la te-
rapia genica per via compassionevole,
tramite il CUP: il destino della sua SMA 1
e completamente diverso da quello

della SMA 1 dei bambini che lo hanno
preceduto. Abbiamo intervistato la sua
mamma, Michela Perrone.

Quando avete iniziato a indagare lo
stato di salute di Giuseppe? “Durante il
parto, lo scorso 18 luglio, Giuseppe subi
unostiramentodel plesso brachiale per-
ché stava uscendo dal canale del parto
con il braccio alzato e, spostandoglielo,
avvenne lo stiramento. La neuropsichia-
tra riscontro un leggero ipotono che
collego allo stiramento, rimandandomi
al rientro dalle vacanze per un secondo
controllo. Nel frattempo, pero, i medi-
c preferirono sottoporre Giuseppe ad

le STORIE

Giuseppe Trentadue, nato

a luglio 2020, dopo la

diagnosi di SMA 1 é stato

trattato inizialmente con

Spinraza, poi con Risdiplam

e, a meta dicembre, con la
terapia genica. Secondo la
madre tutti e tre i farmaci
hanno apportato dei
benefici.

alcune indagini. Furono giorni terribili.
A causa del Covid mio marito poteva
stare in ospedale con noi solo unora al
giorno e trascorrevo il resto del tempo
in videochiamata con amici e paren-
ti nella pitt grande preoccupazione.
Nonostante io sia una insegnante di
sostegno e conosca le malattie neuro-
muscolari, non mi venne in mente che
potesse trattarsi di SMA. E se, al rientro
acasa, ero riuscita a tranquillizzarmi un
poco, dopo due settimane la visita del
pediatra che mi mando urgentemente
in neuropsichiatria mi getto di nuovo
nello sconforto. Oltretutto la neuro-
psichiatra che aveva visto Giuseppe alla

le STORIE

nascita era in ferie e la nuova dottores-
sa si limito a prevedere un lieve ritardo
psicomotorio, convinta che non ci fosse
urgenza di procedere con indagini ge-
netiche’ Come avete trascorso l'estate?
‘Al mare in Calabria dalla mia famiglia.
Giuseppe in acqua acquisiva movimen-
to e cercavamo di tenerlo a bagno il pit
possibile. Per il resto, continuavo a ripe-
tere che pill che andare avanti mi sem-
brava stesse tornando indietro’.

I sospetti

Poi cos'e successo? “Poi arrivo il 21 set-
tembre, giorno dellappuntamento
con la neuropsichiatra. Spiegandomi
che, pur non avendone certezza, so-
spettava una grave malattia, contatto
il Centro Clinico NeMO di Milano. Fuun
momento duro. Per fortuna cera mio
marito: avevo insistito perché fosse con
me nonostante le precauzioni per la
pandemia non lo avrebbero permesso
evenniascoltata. Era un lunedi. Giovedi
eravamo al NeMO. Nel frattempo pur-
troppo mio marito, per altri problemi,
erastato ricoverato e mia madre miave-
va raggiunto dalla Calabria. Andammo
io, Giuseppe e leial Centro e ricordo che
ai medici basto dare uno sguardo a mio
figlio: avevano capito tutto. Nel giro di
qualche minuto arrivarono una decina
di dottori. La situazione era grave, mi
era impossibile non capirlo. La diret-
trice del Centro, la dottoressa Sansone,
mi disse di sospettare che si trattasse di
una SMA1, aggiungendo subito la noti-
zia dei tre nuovi farmaci a disposizione.
Fece dei disegni per spiegarmene il fun-
zionamento ma in me questo ricordo
é sfuocato. Ricordo perd che a un certo
punto cera anche mia madre con me:
I'avevano chiamata perché stavo malis-
simo. Il neuropsichiatra infantile Emilio
Albamonte mi stette vicino durante la
settimana successiva e, giorno dopo

giorno, aggiunse alcune informazioni in
pill, permettendomi almeno un poco di
assimilarle”.

Ladiagnosi

In questo modo sei arrivata pil prepa-
rata alla diagnosi? “Non proprio. Pur-
troppo, infatti, non resistetti a navigare
in internet e lessi delle condizioni gravi
dei bambini con SMA 1 senza rendermi
conto che si trattava del quadro clinico
prima dell'arrivo dei farmaci. Mi aspet-
tavo che Giuseppe non sarebbe soprav-
vissuto ai due anni. Ogni parola letta era
una pugnalata al cuore. In pit, il saturi-
metro che avevamo iniziato a utilizzare
era tarato male e suonavain continuazione,
Lavevo soprannominato Lo strumento
del diavold' Ricordo che in quei giorni
toccai il fondo. Spiegai ai suoceri e a mio
marito che non mi sarei accanita per ve-
dere mio figlio ospedalizzato tutta la vita
e chiesi la loro approvazione per accom-
pagnarlo alla morte”. Poi cosa accadde?
“Ricoverarono Giuseppe al NeMO per
dei controlli approfonditi e Ii, avendo fi-
nalmente potuto sciogliere alcuni equi-
voci, inizio la mia risalita emotiva anche
se, ancora oggi, sento che viviamo sulle
montagne russe. Al Centro lo psicologo
trascorse diverso tempo con me e la sua
presenza, insieme alle informazioni pit
chiare, mi rese pitt tranquilla”

Spinraza

Quando avete iniziato I'assunzione dei
farmaci? ‘Al momento della diagnosi il
primo farmaco disponibile era Spinraza.
Purtroppo, pero, la sua somministrazione
fu molto problematica. La prima volta ci
vollero due giorni: il primo fini con una
quindicina di tentativi andati a vuoto; il
secondo ebbe esito positivo grazie all'in-
tervento di un pediatra specializzato.
Due settimane dopo, pero, il calvario ri-
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comincio perché nemmeno lui fu pit
in grado di effettuare linfusione. A
ogni puntura nuova mi arrivava una
pugnalata al cuore. Dopo due giorni
seguirono altri tentativi vani. La quan-
tita di liquor nella zona della colonna
deputata all'infusione era talmente
piccola che non riuscivano a prelevar-
la. Decisero di sospendere Spinraza e
caddi nel panico perché, al di 1a della
complessita della somministrazione,
stavo osservando dei miglioramenti
nella mobilita di mio figlid”. Cosa vi
spiegarono sulle altre due terapie?
“Che eranoin arrivo ma occorreva fare
richiesta. Ci mandarono al Besta dove
avevano gia somministrato la terapia
genica e I il neuropsichiatra infantile
Riccardo Masson ci disse che Giusep-
pe aveva le caratteristiche necessarie
ad accedere al trattamento. Sincera-
mente, avendo capito che dovevamo
ottenere una procedura specifica
per Giuseppe, mi attivai per entrare
in contatto diretto con Aifa. Nel frat-
tempo, al NeMO Albamonte awio la
pratica per Risdiplam, rassicurando-
mi sul fatto che non sarebbe stato un
ostacolo all'accesso alla genica. Provo
molta gratitudine per il personale del
Centro NeMO che fin dall'inizio ha
mostrato empatia per la nostra si-
tuazione, addirittura permettendo a
me e mio marito di accedere sempre
in coppia superando le restrizioni do-
vute alla pandemia’.

Risdiplam

“Dopo la sospensione di Spinraza
Giuseppe si stava spegnendo di nuo-
vo. Si muoveva sempre meno e ave-
va smesso di gorgogliare. Per questo
mi torno il sorriso solo quando, dopo
una settimana di assunzione dello
sciroppo, notai di nuovo il ritorno dei
miglioramenti”.
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Zolgensma

“|I giorno del compleanno di mia ma-
dre Aifa approvo il CUP per la terapia
genica. Eravamo euforici anche se poi
dovetti affrontare altri momenti di
stress perché a Giuseppe fu chiesto di
sospendere l'assunzione dello sciroppo
quindici giorni prima della terapia. Mi
feci forza e affrontai anche questa in-
cognita. Una settimana prima del trat-
tamento venimmo ricoverati e il giorno
del compleanno di mio padre, il 16 di-
cembre, Giuseppe ricevette Zolgensma.
Non fu facile nemmeno quel momento
perché dovetti restare quattro ore fuo-
ri dalla sala operatoria ad aspettare. La
somministrazione per via endovenosa
necessita di due accessi e i medici non
riuscivano a trovare il secondo. Sentivo
mio figlio urlare come mai aveva urlato
prima. Ricordo che, mentre ero uscita
a prendere aria perché mi stava per ve-
nire un attacco di panico, il dottor Al-
bamonte mi chiamo per comunicarmi
che erano riusciti a trovare il secondo
accesso. Anche allora, pero, preferiro-
no lasciarmi fuori dalla porta, per non
essere costretti a spostare il bambino
dopo quanto aveva gia subito. Da die-
tro la porta chiusa li sentivo cantare
canzoncine a Giuseppe, intrattenerlo in
ogni modo possibile. Furono ore diffici-
li per me”. Quando siete stati dimessi?
“Dopo una settimana eravamo a casa.
Siccome pero Giuseppe era stato sot-
toposto a una terapia cortisonica im-
portante, restammo in isolamento fino
a che, scalando il cortisone, oggi non
utilizziamo pit alcun farmacd’ Avete
notato dei miglioramenti? “Ci tengo a
dire che dopo l'assunzione di tutti e tre
i farmaci Giuseppe ha mostrato segni di
miglioramento. In questo caso,anche se
€ ancora presto per apprezzare risultati
pill importanti, noto una stazionarieta
prolungata e poi interrotta da qualche
piccolo miglioramento”.

Lasorella

“Prima del ricovero per la somministra-
zione della terapia genica ho dovuto
prendere una decisione difficilissima.
Giulia, la mia primogenita, ha tre anni
€ mezzo e Non ¢i eravamo mai separate.
Ho deciso di mandarla con mia madre
in Calabria e, nonostante la piccola I'a-
vesse presa come una vacanza e alme-
no apparentemente sembrasse serena,
temevo di aver fatto una scelta sbaglia-
ta. Il team del NeMO mi fuvicino anche
in questo, rendendosi disponibile a par-
lare con lei per verificare il suo stato
emotivo. Poiché, approfittando del lin-
guaggio utilizzato dallo psicoterapeu-
ta Jacopo Casiraghi nel suo libro “Lupo
racconta la SMA’, le avevo spiegato che
suo fratello aveva i muscoletti deboli,
mostro ai medici di aver compreso e ac-
cettato la situazione’
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La comunita

‘In queste settimane sono entrata in
contatto con tante mamme che stanno
vivendo la mia situazione - racconta Mi-
chela - e anche se siamo distanti chilo-
metri il sostegno emotivo & fondamen-
tale. Quando incontro un bambino di
sette mesi che sta bene mi chiedo per-
ché questo destino sia capitato proprio
a noi. A volte mi rispondo che é perché
ho la forza di sopportarlo. Altre penso
sia solo sfortuna. Certo ora so quanto
noi mamme di oggi siamo pitt fortuna-
te rispetto a quelle di solo pochi anni fa,
quando non cerano farmaci a disposi-
zione per trattare la malattia” m
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NeMO Sud:
COME FUNZIONAUN
CENTRO DI ECCELLENZA

Tre terapie ai tempi del Covid

o Barbara Pianca

Da alcuni mesi la proposta terapeutica per

SMA si é triplicata: accanto a Spinraza ci sono
Risdiplam e Zolgensma. Abbiamo intervistato
la neurologa Maria Sframeli del Centro Clinico

NeMO Sud per raccontarvi come si organizza un
centro di eccellenza di fronte a tale rivoluzione
farmacologica, arrivata durante lo straordinario

periodo della pandemia.
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Al Centro NeMO Sud sono a disposizione tutte e tre le terapie per la SMA.
Vediamole una alla volta insieme alla neurologa Maria Sframeli.

ZOLGENSMA

“Nell'ultimo anno nel nostro Centro
non ci sono stati nuovi pazienti con
SMA 1 con uneta inferiore ai sei mesi,
candidabili, a oggi, a ricevere la
terapia genica. Siamo perd pronti a
somministrarla nel caso ne arrivasse
qualcuna’ ci spiega Sframeli.

Come siete organizzati? “Fin  da
quando abbiamo awviato I Expanded
Access Program (EAP) per Spinraza é
iniziata una proficua collaborazione
con i colleghi della Terapia intensiva

pediatrica per i bambini molto piccoli:
li abbiamo coinvolti anche per la
somministrazione della terapia genica.
Prevediamo infatti che avvenga in
terapia intensiva sotto losservazione
clinica dei colleghi del reparto
insieme al nostro team del NeMO'.

Chi sono gli specialisti del NeMO
coinvolti nellosservazione? “Oltre a
me, che sono la neurologa, ci sono
lo pneumologo, il logopedista, il
fisioterapista e la psicologa”.
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RISDIPLAM

Al NeMO Sud é in corso il trial
Jewelfish di Roche. Si tratta della
sperimentazione di Risdiplam non
specifica per eta e rivolta a tutti coloro
che si sono sottoposti a un altro studio
precedente o che hanno sospeso altre
terapie, nello specifico Spinraza.
Sitratta diuna popolazione eterogenea
che, al momento, comprende otto
pazienti tra bambini e adulti in trial da
due anni. Chiediamo alla neurologa
Sframeli se sono stati pubblicati dei
risultati. “I dati di efficacia disponibili
per Risdiplam provengono dagli
studi FIREFISH per le SMAT e SUNFISH
per le SMA 2 e 3 ed entrambi hanno
dimostrato un miglioramento clinico di
entrambe le popolazioni” Nei pazien-
ti adulti seguiti al vostro Centro sono
stati registrati dei miglioramenti?
‘| pazienti inclusi nello studio sono
tutti SMA 2, alcuni, riportano piccoli
miglioramenti, come una maggiorata
forza nelle mani quando guidano la
carrozzina. . Come & organizzato il
follow up dei pazienti in trial?“In modo
uguale per tutti i Centri coinvolti: sono
seguiti in regime di day hospital e sono
previste delle valutazioni periodiche
e dei prelievi. Nel giorno dei controlli
ricevonoancheil farmaco. Trattandosidi
uno sciroppo che scade entro due mesi
circa, i pazienti lo ricevono di persona
le quattro volte all'anno in cui si recano
da noi per i controlli previsti e, per le
rimanentivolte, lo ricevono a domicilid”
In questo caso il reparto di Terapia

intensiva pediatrica non & coinvolto.
“No, esatto. | pazienti sono presi in
carico dal team multidisciplinare del
NeMO, in particolare ad ogni visita
incontrano me, la neurologa, insieme
al fisioterapista, allo pneumologo,
allinfermiere che si occupa dei prelievi
e la nurse coach che aiuta i pazienti
nella gestione delle varie prescrizioni”.
Oltre al trial, il NeMO Sud ha awviato
anche la somministrazione tramite il
CUP l'uso compassionevole. ‘Al mo-
mento abbiamo in trattamento un
paziente con SMA 1 che un anno fa ha
dovuto interrompere Spinraza e sia-
mo in attesa, proprio in questi giorni,
dell'approvazione del Comitato Etico
per metterci a disposizione anche delle
persone con SMA 2. Questo farmaco,
per la sua modalita di somministrazio-
ne per via orale che non provoca effetti
collaterali importanti, € prioritario per
chi € ancora in attesa di una terapia.,
perlopitt adulti con SMA 2, che non
hanno potuto ricevere Spinraza per la
severa scoliosi o perché lintervento di
artrodesi impedisce l'accesso dell'ago per
la puntura intratecale. Ci sono anche dei
bambini con le medesime caratteristiche.
Credo sia interessante rilevare che negli
ultimi due anni degli 86 pazienti con la
SMA afferenti al nostro Centro hanno
ricevuto un trattamento tutti quelli con
SMA1 e 23 dei 30 con SMA 3. Dei 7 che ri-
mangono, 2 inizieranno a breve Spinraza.
Quanto ai pazienti con SMA 2, ed ¢
questo il dato interessante che desi-
dero mettere in evidenza, 21 sono in
trattamento e 16 non lo sono. Questa
ultima cifra é rilevante e mi porta a dire
che una cospicua parte di pazienti con
SMA 2 che non ¢ stata eleggibile per
Spinraza e in trepidante attesa di rice-
vere Risdiplam tramite la via compas-
sionevole del CUP Per questo gruppo di
pazienti prevediamo che lattuale pratica
clinica non cambiera e continueranno
a essere seguiti con controlli semestrali,
ad eccezione di specifiche differenti
indicazioni”.
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SPINRAZA

Al NeMO Sud Spinraza viene sommini-
strato da Settembre 2015 nell'ambito del
trial clinico CHERISH . A dicembre 2016
la sua distribuzione € proseguita tramite
I'EAP l'uso compassionevole rivolto a tutti i
pazienticon SMAditipo1in Italia. Quando
é stato commercializzato, nel 2018, & stato
somministrato anche ai pazienti con SMA
2 e3.Sitratta in totale di 55 pazienti.
“Molti dei risultati raccolti dal nostro
Centro fanno parte delle casistiche
nazionali, rientrando in alcuni lavori
pubblicati — commenta Sframeli -
soprattutto relativamente allEAP  sono
stati recentemente pubblicati i dati dopo
due anni di trattamento che mostrano
cheimiglioramenti delle capacita motorie
continuano a registrarsi anche dopo
un anno dallinizio della terapia’ Cosa &
emerso? “In generale Spinraza ha portato
dei miglioramenti in tutti i pazienti con
SMA 1 ed é ampiamente confermato che
pill precocemente viene somministrato e
maggiori sono i miglioramenti in termini
di deglutizione, capacita motoria e
respiratoria. Lefficacia del farmaco € stata
confermata anche nei pazienti affetti da
SMA di tipo 2 e 3. | miglioramenti che ci
si aspetta dipendono molto sia dalleta di
inizio del trattamento che dalle capacita
motorie basali”. Negli adulti tali risultati
non si possono sperare. “L obiettivo
terapeutico negli adulti era quello di otte-
nere una stabilita clinica, ed & stato
confermato. Si € inoltre registrato in
molti pazienti un miglioramento delle
capacita motorie, emerso sia dalle scale di
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valutazione specifiche che dal riferito di
molti di loro di una maggiore resistenza
allafatica, e quindi minore affaticamento
nelle attivitd di vita quotidiana. Per
i pazienti adulti i dati pubblicati su
ampie casistiche confermano che i
miglioramenti delle abilita motorie
si mantengono anche dopo 1 anno di
trattamento’. Nei bambini con SMA
2 invece cosa succede? ‘Anche per i
bambini SMA2 é stato confermato nei
trial clinici un miglioramento delle
capacita motorie alle scale divalutazione.
Inoltre il tipico peggioramento delle
funzioni motorie, in molti casi € stato
sostituito da una sostanziale stabilita
clinica, owiamente dati relativi a lunghi
periodi di trattamento sono necessari per
confermare questo trend”. Come awviene
la presain carico per lasomministrazione
del farmaco? “Prevalentementein regime
di day-hospital. Linfusione, soprattutto
nei bambini, avviene al letto del paziente
da parte dell'anestesista che collabora
con il nostro team. Per chi non necessita
di sedazione, e si tratta perlopit di
pazienti adulti, della somministrazione
si occupa direttamente il neurologo’.
Sono previsti ricoveri? “ Si, per la prima
somministrazione, preferiamo che il
pazienteabbiaunperiododiosservazione
di ventiquattro ore dopo linfusione.
Ci sono inoltre dei casi selezionati che
necessitano di una sedazione che puo
avvenire solo in sala operatoria per cui
all'inizio era previsto un ricovero di due
giorni. In questo momento si tratta
di quattro pazienti” Avete riscontrato
effetti collaterali importanti in questi
anni? “No. Ci sono stati dei casi in cui la
modalita di somministrazione, e non
il farmaco in sé ha fatto desistere alcuni
pazienti che hanno preferito non continuare.
Si tratta perlopiti di pazienti adolescenti,
con tracheostomia, peg e minimi movi-
menti  funzionali, i cui genitori hanno
raffrontato i limitati effetti del farmaco con
la complessita e la frequenza della sua
somministrazione. Si sono ritirati anche due
pazienti con SMA 2 e uno con SMA 3 per la
difficolta diaccesso al rachide. In tutti gli altri

casi gli eventuali e rari effetti collaterali sono
cefaleae dolori al rachide entro tre giorni
dalla somministrazione”. Ovviamente il
trattamento andrebbe iniziato il piu
preco-cemente possibile per garantire i
migliori risultati.

coviD

Abbiamo chiesto alla neurologa se la
pandemia abbia comportato modifiche
importanti delle procedure in essere.
‘Abbiamo riscontrato delle difficolta —ci
harisposto-durantei mesidilockdown del
2020 perché tra marzo e aprile abbiamo
dovuto sospendere le somministrazioniei
pazienti hanno accumulato dei ritardi. Da
meta aprile dell'anno scorso, per rispettare
le misure precauzionali necessarie, anche
i pazienti che in precedenza preferivano
le somministrazioni di Spinraza in regime
di ricovero ordinario e quelli che tuttora
lo ricevono in sala operatoria sono ora
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trattati in regime di day hospital, con un
solo genitore che accompagna il figlio
minore. La scorsa primavera, inoltre,
abbiamo concentrato tutte le opera-
zioni nella stessa stanza, evitando
di spostare il paziente. Destate,
invece, abbiamo ripreso a spostarlo
nell'ambulatorio del fisioterapista dove
cé un lettino pit idoneo allesecuzione
delle valutazioni. A ottobre cé
una seconda interruzione, di tre
settimane e a novembre recuperato
i ritardi accumulati. Ora procediamo
regolarmente”. La  pandemia ha
comportato  altri  cambiamenti?
‘Abbiamo rinunciato allesecuzione di
alcuni esami per alcune settimane. La
complicanza pit significativa, pero,
é senzaltro di tipo organizzativo. Se
prima cera pill flessibilita nel fissare gli
appuntamenti, infatti, ora dobbiamo
tenere conto dei tempi di prenotazione
del tampone, di almeno una settimana,
di quelli per ottenerne l'esito, di circa
quarantotto ore, e del ridotto tempo
di validita dellesito. Dobbiamo
fare questi calcoli e incrociarli con
l'agenda dell'anestesista. Non €
proprio semplice, lo sanno bene i
segretari del NeMO che ogni setti-
mana svolgono un arduo compito
di programmazione, ma stiamo pro-
cedendo assicurando il farmaco nei
tempi giusti a tutti i pazienti”. |
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Gli ADULTI che PRENDONO
LO SCIROPPO

Tre testimonianze su Risdiplam

o Barbara Pianca

Risdiplam e il farmaco per il trattamento della SMA di Roche, la cui som-
ministrazione é quotidiana e per via orale. Grazie al CUP, il programma
globale di uso compassionevole, € a disposizione per i pazienti con SMA
di tipo 1 e 2 privi di alternative terapeutiche. Abbiamo raccolto le testimo-
nianze di tre adulti con SMA di tipo 2.

CHIARA

Chiara Magaddino vive a Napoli, ha
29 anni e una SMA 2. A settembre
2018 aveva iniziato la terapia con
Spinraza. “Ho ricevuto quattro in-
fusioni ma sono stata molto male”
ricorda. “Il problema non era il far-
maco in sé ma la procedura della sua
assunzione, liniezione intratecale,
che ¢ invasiva. In un adulto con de-
formita strutturate non e facile da
tollerare” spiega.

Avevi notato dei benefici derivati
dall'assunzione del farmaco, a pre-

scindere dai dolori che ti procurava
la sua somministrazione? “Spinraza
mi ha dato forza: eseguivo con meno
fatica i movimenti che gia prima ero
in grado di compiere”. Interrompere
la terapia ha comportato l'interru-
zione dei benefici guadagnati? “No.
Ad aprile 2019 sono entrata nella
sperimentazione di Risdiplam e l'ef-
fetto del farmaco di Roche é stato
proprio quello di conservare il mi-
glioramento ottenuto con Spinraza.
Meno i dolori muscolari”. Risdiplam
non ti reca dolori né fastidi? “E uno
sciroppo che assumo ogni mattina
dopo colazione, entro trenta minuti
dal pasto. In me non ha effetti colla-
terali. Mi e stato spiegato che provo-
ca ipersensibilizzazione cutanea e mi
sono organizzata di conseguenza’.
In che modo? “Non mi sottopongo
a cerette o laser ed evito tutto cio
che possa traumatizzare la cute”.
Facendo cosi la tua pelle é rimasta
quella di prima? “A livello di tatto
non € cambiato nulla. Al mare uti-
lizzo sempre una protezione e non
ho notato nulla di diverso da pri-
ma”. La stabilizzazione dei risultati

di Spinraza era quanto ti aspettavi
da Risdiplam? “Si. Sono una persona
adulta e conosco la mia patologia.
So che Risdiplam é un trattamento e
non la cura, cosi come Spinraza. Non
ho mai pensato di recuperare forze o
movimenti in modo significativo ma
evitare di peggiorare &, secondo me,
gia un recupero”.

Chiara fa parte del trial sperimentale
diRoche: il suo follow up € quello sta-
bilito dalla sperimentazione. “Ogni
tre mesi ho in programma un day ho-
spital al Centro NeMO di Roma dove
vengo sottoposta alle valutazioni ne-
cessarie a raccogliere i dati peril trial.
Arrivo in macchina con mio padre e
il Centro si preoccupa di prenotarmi
un alloggio. Prima della pandemia
venivo ospitata in una stanza della
residenza convenzionata. Ora inve-
ce vado in un albergo. In entrambi i
casi Roche rimborsa vitto e alloggio”.
Come vivi questo periodo della tua
vita, ora che ci sono delle terapie a
disposizione della SMA? “Sono se-
rena. Pochi anni fa non c'era nulla a
disposizione per noi con la SMA, ora
invece la ricerca procede in modo
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incalzante. Mi sento parte di una co-
munita e, anche se non potro benefi-
ciare completamente di tutto quello
che viene e verra messo a disposi-
zione, sapere che la ricerca si muove
nell'ambito della nostra malattia mi
tranquillizza. So con certezza che cé
qualcuno che sta lavorando per noi,
a prescindere dai risultati”.

ELENA

Elena Wenk vive a Como, ha 52 anni
e una SMA 2. Dal 10 dicembre assu-
me Risdiplam. “E la mia prima tera-
pia” ci dice. “Mi ero sottoposta a tutti
gli esami necessari, compreso il test
genetico, per Spinraza, ma non ho
mai iniziato quella terapia”. Perché?
“La mia scoliosi non ha reso possibile
l'infusione intratecale. Sarebbe stato
troppo rischioso”. E stato difficile
accettare il diniego? “All'inizio non
ho reagito bene perché il desiderio
di iniziare una terapia, quando fi-
nalmente ce n'era una, era grande.
Poi, avendo saputo di alcune persone
che hanno sofferto dopo l'infusione,
con mal di testa, mal di schiena e
giorni a letto, mi sono tranquillizza-
ta. Anche perché sapevo che entro
un anno o al massimo due sarebbe
arrivato un farmaco dalla sommini-
strazione orale. Ed eccoci qui”. Dove
sei in cura? ‘Al Centro NeMO di Mi-
lano. Ogni due mesi ho appunta-

mento con la neurologa e, dopo un
breve colloquio, ricevo il flacone di
sciroppo. Ogni sei mesi, invece, c'é
un controllo approfondito”. Come
sta andando il trattamento? “Ap-
pena cominciato ho provato una
sensazione elettrizzante, tanto che i
primi giorni facevo addirittura fatica
a dormire. Dopo un mese muove-
vo meglio un braccio e i movimenti
abituali mi costavano meno fatica.
Ora che sono trascorsi due mesi sto
tornando un po'indietro”. Questa re-
gressione ti preoccupa? “La neurolo-
ga mi ha spiegato che € normale ave-
re delle oscillazioni”. Cosa ti aspetti
da Risdiplam? “Negli ultimi due anni
sono peggiorata molto, complice la
menopausa. Spero di non peggiora-
re pitt e di ottenere qualche piccolo
miglioramento. Vorrei, almeno, che
non peggiorasse l'aspetto respirato-
rio. Utilizzo il respiratore tutta la not-
te e qualche oradi giorno. Non vorrei
arrivare mai alla ventilazione venti-
quattro ore su ventiquattro. Ho gia
la peg e non vorrei la tracheostomia”.

RICCARDO

Riccardo Di Lella ha 23 anni, vive in
provincia di Como e ha una SMA 2.
Ainizio dicembre ha iniziato l'assun-
zione di Risdiplam ed é la sua prima
terapia. “Mi ero candidato per Spinra-
za ma mi é stato sconsigliato perché
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ho subito l'intervento alla colonna”
Come hai reagito? “Bene. Sapevo
che sarebbe arrivato in pochi mesi
Risdiplam e mi era stato assicura-
to che leffetto € pressoché uguale’.
Come sta reagendo il tuo corpo allo
sciroppo? “I primi giorni in famiglia
eravamo euforici e ci aspettavamo
chissa che cosa. Di fatto, pero, non ho
ancora notato grossi miglioramenti.
A giorni alterni mi sento piti energico,
con una vitalita pit alta”. A giorni al-
terni? “Ho letto diversi commenti sul
web di adulti che come me stanno
assumendo Risdiplam in diverse par-
ti del mondo e confermano le stesse
oscillazioni, quindi penso sia norma-
le”. Cosa ti aspetti dalla terapia? “Non
ho aspettative altissime. | dottori mi
hanno spiegato che non posso pre-
tendere miglioramenti significativi,
specie dopo soltanto due mesi di trat-
tamento. Alla lunga, pero, qualche
miglioramento dovrebbe arrivare. Ho
letto testimonianze in questo senso
dopo almeno cinque o sei mesi di
assunzione dello sciroppo, quindi
attendo”. Cosa ti hanno
detto i medici? “Si sono
concentrati sul fatto che
Risdiplam e in grado di
bloccare il peggiora-
mento della malattia.
Per me € un buon pun-
to di partenza, il resto é
guadagnato’.

Tolleri bene lo scirop-
po? “Inizialmente lo as-
sumevo appena sveglio
alla mattina e mi provo-

cava problemi a livello gastrointe-
stinale, anche se non quotidiana-
mente. Ho spostato l'assunzione
al dopo pranzo e va molto meglio.
Capitano ancora i giorni in cui ho
dei disturbi ma, per quello che il
farmaco mi da in cambio, li sop-
porto volentieri”. |



Buongiorno: con “assegno di
cura’siintende lassegno di
daccompagnamento?

Sono previsti contributi regionali
per lavori di ristrutturazione in
edifici privati?

EASY

Una comunita si basa sul confronto, sulla condivisione di esperienze e sullo scambio di opinioni:
da quinasce “SMAeasy’, la rubrica di SMAgazine che offre brevi risposte a domande pratiche.

Il Numero Verde Stella ci aiuterd in questo spazio aperto a genitori, nonni, maestre e chiunque desideri
ricevere informazioni. Risponderemo privatamente via email ai vostri dubbi; le domande piti ricorrenti,
con le relative soluzioni pratiche, verranno pubblicate anche in SMAgazine.

Sono la mamma di un bimbo con la SMA, vorrei
sapere se ho diritto alla richiesta del tagliando
auto destinato alle persone con disabilita.

Trale forme di assistenza indiretta
figura l'assegno di cura che € gestito
dal Comune di residenza, un aiuto
economico per chi assiste in casa

una persona disabile non autosuffi-
ciente. Generalmente, chi percepisce
lindennita di accompagnamento pud

E possibile usufruire di un contributo
sulle spese. Viene erogato a fondo
perduto dai Comuni, attingendo a
fondi regionali, come previsto dalla
Legge13/89.

E necessario informarsi presso la
propria Regione.

Il contrassegno € un tagliando concesso dal Co-
mune alle persone con certificazione di invalidita,
in modo da facilitare la circolazione e la sosta dei
veicoli.

Si tratta di una speciale autorizzazione che,
previo accertamento medico, viene rilasciata dal
sindaco del Comune di residenza.

ottenerlo, sono infatti due prestazioni

werse e assolutamente compati by K j K j

Viaspettiamo nel prossimo numero con nuove domande e risposte ! Scrivete a SMAEasy@famigliesma.org

risponde

Buongiorno, sono la mamma di una bambina con SMA2. Mi piacerebbe sapere se ci
sono sport e attivita ludiche che mia figlia possa praticare.

Si,cisonodiversisporttracuisceglieree che molti ragazzicon SMA praticano giada diverso tempo.
Anzi, e importante che queste attivita rientrino nella quotidianita e siano volte al miglioramento
dellaqualitadellavita. Sonoindubbiamente momentipreziosi di crescita personale. Suggeriamo
di affidarsi a dei professionisti che sappiano coinvolgere e contemporaneamente avere gli
800 58 97 38 accorgimenti necessari per il corretto svolgimento dellattivita scelta, sia dal punto di vista
motorio che emotivo. Tra gli sport pitt praticati ci sono 'hockey e il calcio in carrozzina elettrica, la
boccia e la danza. Ognuno di questi merita un approfondimento a sé e, poiché sono numerose ] v ;
le richieste da parte delle famiglie, sia SMAgazine che il Numero Verde Stella offriranno diverse s | S ‘ . & i . . .
informazioni a questo proposito nei prossimi mesi. Lo sport finora pitl diffuso & 'hockey in FC]m|g||e
carrozzinaelettrica: viene praticato inambiente indoor. Si utilizza una carrozzina elettronicaed e
permesso l'uso di protezioni intorno alla carrozzina per tutelare il giocatore e la carrozzina stessa.
Per chi non riesce a colpire la palla per mezzo della propria forza muscolare € previsto un ausilio
Genitori per la Ricerca
sull'Atrofia Muscolare Spinale

specifico: lo stick. Anche il powerchair football si pratica indoor e le carrozzine sono attrezzate
0000

per attaccare, difendere e calciare il pallone. La palla ha misure leggermente maggiori rispetto
A CURAD) famigliesma.org

Numero Verde STELLA

Famiglie SMA
restavicino a ognuna
delle sue famiglie.

a quelle del calcio tradizionale. Molto amata, infine, € la “dance ability”: attraverso i pitt semplici
movimenti del corpo riesce a far provare delle emozioni.
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Con il tuo 5xmille all' Associazione Famiglie SMA
sostieni il sogno di un futuro senza SMA.

La ricerca scientifica negli ultimi anni ci ha portato
ad un grande traguardo: il primo frattamento
farmacologico per la SMA che fino a pochi anni fa
sembrava un sogno irraggiungibile.

E non finisce qui, la terapia genica

non € pil un miraggio.

Nel 2018, infatti, e partito il primo trial in Italia.
Per ogni traguardo raggiunto,

un NnUovo grande sogno da realizzare.
Insieme.

Il 51000 non & altro che una quota dell’ |rpef .
(lmpos’ro sul reddito delle persone fisiche),

che ¢ il contribuente & tenuto a versare »

€ non comporta nessuna spesa aggiuntiva.

Non sprecare questa occasione.
Sostieni oggi Famiglie SMA,
#FirmailSogno.

#F\RMAILSUGNU

CODICE FISCALE 97231920584

L'atrofia muscolare spinale & una malattia genetica degenerativa di eta pediatrica
Per un futuro senza SMA.
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Genitori per la Ricerca sullAtrofia Muscolare Spinale






