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Malattie rare, un progetto solidale per velocizzare la diagnosiMalattie rare, un progetto solidale per velocizzare la diagnosi
di di Dario RubinoDario Rubino

Il sequenziamento di ultima generazione può rendere più rapido il riconoscimento dellaIl sequenziamento di ultima generazione può rendere più rapido il riconoscimento della
patologia e l'accesso alle cure. La Fondazione Just Italia sostiene 60 bimbi e le loro famigliepatologia e l'accesso alle cure. La Fondazione Just Italia sostiene 60 bimbi e le loro famiglie
nel percorso diagnostico e terapeutico con un progetto dedicatonel percorso diagnostico e terapeutico con un progetto dedicato
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In Italia quasi 2 milioni di persone soffrono di una delle circa 7-8mila malattieIn Italia quasi 2 milioni di persone soffrono di una delle circa 7-8mila malattie

rare note, secondo i dati della rete Orphanet Italia, e ogni anno ci sono intornorare note, secondo i dati della rete Orphanet Italia, e ogni anno ci sono intorno

alle 19mila nuove diagnosi. Di questi 2 milioni di malati, "rari" maalle 19mila nuove diagnosi. Di questi 2 milioni di malati, "rari" ma

complessivamente non certo pochi, circa il 70% sono bambini. A salvare e acomplessivamente non certo pochi, circa il 70% sono bambini. A salvare e a

migliorare la qualità di vita è spesso una diagnosi tempestiva, che in molti casimigliorare la qualità di vita è spesso una diagnosi tempestiva, che in molti casi

ancora tarda ad arrivare, per ragioni pratiche ed economiche.ancora tarda ad arrivare, per ragioni pratiche ed economiche.

A questo proposito la Fondazione Just Italia sostiene nel 2022 un progetto diA questo proposito la Fondazione Just Italia sostiene nel 2022 un progetto di

assistenza, chiamato "assistenza, chiamato "Il domani nei miei sogniIl domani nei miei sogni". Il progetto prevede la donazione". Il progetto prevede la donazione

di 200mila euro, quale importo minimo garantito, alla Federazione Malattie Raredi 200mila euro, quale importo minimo garantito, alla Federazione Malattie Rare

Infantili. Il fondo verrà utilizzato per effettuare diagnosi innovative, basate suInfantili. Il fondo verrà utilizzato per effettuare diagnosi innovative, basate su

indagini genetiche con il "sequenziamento di ultima generazione", Nextindagini genetiche con il "sequenziamento di ultima generazione", Next

Generation Sequencing (NGS).Generation Sequencing (NGS).

NGS: più geni in una volta solaNGS: più geni in una volta sola

In alcune malattie rare un ritardo diagnostico, anche di qualche mese, può essereIn alcune malattie rare un ritardo diagnostico, anche di qualche mese, può essere

decisivo per la durata della sopravvivenza e per la qualità di vita del piccolo. Ildecisivo per la durata della sopravvivenza e per la qualità di vita del piccolo. Il

tempo, si sa, è un elemento chiave per una migliore gestione di queste patologie.tempo, si sa, è un elemento chiave per una migliore gestione di queste patologie.

I nuovi test NGS sono sempre più importanti nella diagnosi di malattie rareI nuovi test NGS sono sempre più importanti nella diagnosi di malattie rare

complesse ed eterogenee. La tecnologia alla base consente di esaminarecomplesse ed eterogenee. La tecnologia alla base consente di esaminare













Malattie rare, i primi pazienti Tay-Sachs trattati con laMalattie rare, i primi pazienti Tay-Sachs trattati con la
terapia genicaterapia genica
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contemporaneamente diversi geni, anche in più di un paziente nello stessocontemporaneamente diversi geni, anche in più di un paziente nello stesso

momento, con una maggiore rapidità e un risparmio economico per il sistemamomento, con una maggiore rapidità e un risparmio economico per il sistema

sanitario. Mentre le tecniche più tradizionali, che restano valide e ampiamentesanitario. Mentre le tecniche più tradizionali, che restano valide e ampiamente

diffuse, permettono di analizzare un gene per volta.diffuse, permettono di analizzare un gene per volta.

Attualmente, le indagini con il nuovo sequenziamento non sono coperte dalAttualmente, le indagini con il nuovo sequenziamento non sono coperte dal

Servizio sanitario nazionale e, dato che i costi sono elevati, risultano inaccessibiliServizio sanitario nazionale e, dato che i costi sono elevati, risultano inaccessibili

per molte famiglie.per molte famiglie.

Sostenere 60 bimbiSostenere 60 bimbi

Proprio per questo, la Fondazione Just Italia, creata dall'omonima aziendaProprio per questo, la Fondazione Just Italia, creata dall'omonima azienda

cosmetica, ha deciso di contribuire per garantire una diagnosi e una presa incosmetica, ha deciso di contribuire per garantire una diagnosi e una presa in

carico quanto più possibile rapida e precisa. Il progetto prevede l'inserimento dicarico quanto più possibile rapida e precisa. Il progetto prevede l'inserimento di

60 bambini, segnalati dalla Federazione Malattie Rare Infantili, all'interno di60 bambini, segnalati dalla Federazione Malattie Rare Infantili, all'interno di

percorsi diagnostici e terapeutici mirati, in vari centri ospedalieri. Teampercorsi diagnostici e terapeutici mirati, in vari centri ospedalieri. Team

multidisciplinari accoglieranno e seguiranno i piccoli e le loro famiglie, dallamultidisciplinari accoglieranno e seguiranno i piccoli e le loro famiglie, dalla

diagnosi alla terapia, per un periodo di 2 anni.diagnosi alla terapia, per un periodo di 2 anni.

Inoltre, la Fondazione promuove una raccolta fondi, per far conoscere ilInoltre, la Fondazione promuove una raccolta fondi, per far conoscere il

problema e sensibilizzare i consumatori, con la vendita di un set "solidale" diproblema e sensibilizzare i consumatori, con la vendita di un set "solidale" di

prodotti cosmetici Just. Per ogni set venduto, contenente 3 creme al costo di 24prodotti cosmetici Just. Per ogni set venduto, contenente 3 creme al costo di 24

euro, l'azienda devolverà 2 euro al progetto dedicato ai bambini con malattieeuro, l'azienda devolverà 2 euro al progetto dedicato ai bambini con malattie

rare.rare.

Malattie genetiche, al via un progetto di screeningMalattie genetiche, al via un progetto di screening
neonatale basato sul genomaneonatale basato sul genoma
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Malattie rare, Aifa approva nuova terapia perMalattie rare, Aifa approva nuova terapia per
emoglobinuria parossistica notturnaemoglobinuria parossistica notturna
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Sma, la terapia orale è efficace a lungoSma, la terapia orale è efficace a lungo

Sma, torna il concorso per un nuovo fumetto de "La SMAgliante Ada". Che oraSma, torna il concorso per un nuovo fumetto de "La SMAgliante Ada". Che ora
dovrà combattere il bullismodovrà combattere il bullismo

Pnrr, un’occasione unica anche per la cura dei bambiniPnrr, un’occasione unica anche per la cura dei bambini

tine diine di Pecorino reggino, un formaggio calabrese sulla vPecorino reggino, un formaggio calabrese sulla v
mondomondo
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Alzheimer, un test della memoria potrebbeAlzheimer, un test della memoria potrebbe
anticipare la diagnosianticipare la diagnosi
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rischiosirischiosi
DI GIUSEPPE DEL BELLODI GIUSEPPE DEL BELLO

leggi tutte le notizie di Salute >leggi tutte le notizie di Salute >

© Riproduzione riservata© Riproduzione riservata

SALUTESALUTE

https://www.repubblica.it/salute/dossier/labrevolution/2022/03/11/news/alzheimer_un_test_della_memoria_potrebbe_anticipare_la_diagnosi-341024746/
https://www.repubblica.it/salute/dossier/sportello-cuore/2022/03/12/news/tia_o_miniictus_esiste_davvero_lischemia_cerebrale_transitoria_che_non_lascia_danni-340740895/
https://www.repubblica.it/salute/2022/03/12/news/atelofobia_quando_il_perfezionismo_diventa_disturbo_psicologico-340665262/
https://www.repubblica.it/salute/2022/03/11/news/taser_anche_in_italia_perche_possono_essere_rischiose-341002707/
https://www.repubblica.it/salute
https://www.repubblica.it/salute
https://www.repubblica.it/salute/dossier/labrevolution/2022/03/11/news/alzheimer_un_test_della_memoria_potrebbe_anticipare_la_diagnosi-341024746/


ACTION: LA RISPOSTA AI BISOGNI DELLA PELLE DI OGNI ETÀ
Dai Laboratori Mediterranea Cosmetics

https://www.joy.it/product-redirect/action-40-revital-cream?event_id=96332f27-831a-4f92-843c-d883adbafd91&widget_id=443&type=widget_click
https://www.joy.it/product-redirect/action-40-revital-cream?event_id=96332f27-831a-4f92-843c-d883adbafd91&widget_id=443&type=widget_click
https://www.joy.it/product-redirect/action-40-revital-cream?event_id=96332f27-831a-4f92-843c-d883adbafd91&widget_id=443&type=widget_click
https://www.joy.it/product-redirect/action-70-multintensive-night-cream?event_id=96332f27-831a-4f92-843c-d883adbafd91&widget_id=443&type=widget_click


Labbra invecchiate addio.
Ecco come ringiovanirle in un
attimo

Consigliato

          
      

 - P.Iva 01578251009 - ISSN 2499-0817 - P.Iva 01578251009 - ISSN 2499-0817

Fai di Repubblica la tua homepageFai di Repubblica la tua homepage Mappa del sitoMappa del sito RedazioneRedazione ScriveteciScriveteci Per inviare foto e videoPer inviare foto e video Servizio ClientiServizio Clienti
PubblicitàPubblicità Cookie PolicyCookie Policy PrivacyPrivacy Codice Etico e Best PracticesCodice Etico e Best Practices

GEDI News Network S.p.A.GEDI News Network S.p.A.

https://track.aso1.net/click?_d=UllSCgRWAQ8IFVNZVg8AAwEBBwYeBFFTXAQDF0ALXFgCUVVRB0BLDVUNAQ4GUwQQUltZDQMUUEQJCR0FCFINDkdDWVUOBw1QVlUDXQ5XA1ACVVIEV1AGUlNXClNRUQAEUAEDDQ9UCAECUwVSBERIBFQAXEAFIBRWd0dBQB0WU0ZEUVBcW1FQGF1NFVlZDF8KCEIdeGdEZxEOVFdRDlIJUQgAARFsDAsGBAsBCVFWBQ5QW1YCDlMKUVIHUQFVVgxQA1RUBgIAU1IFBgRTBgJT&r=5228710987&clk=https%3A%2F%2Fclick-rtb2-eu.e-volution.ai%2Fclick%3Fi%3DP2Tlfcvwhtk_0_0%26ts%3D1649399507423
https://track.aso1.net/click?_d=UllSCgRWAQ8IFVNZVg8AAwEBBwYeBFFTXAQDF0ALXFgCUVVRB0BLDVUNAQ4GUwQQUltZDQMUUEQJCR0FCFINDkdDWVUOBw1QVlUDXQ5XA1ACVVIEV1AGUlNXClNRUQAEUAEDDQ9UCAECUwVSBERIBFQAXEAFIBRWd0dBQB0WU0ZEUVBcW1FQGF1NFVlZDF8KCEIdeGdEZxEOVFdRDlIJUQgAARFsDAsGBAsBCVFWBQ5QW1YCDlMKUVIHUQFVVgxQA1RUBgIAU1IFBgRTBgJT&r=5228710987&clk=https%3A%2F%2Fclick-rtb2-eu.e-volution.ai%2Fclick%3Fi%3DP2Tlfcvwhtk_0_0%26ts%3D1649399507423
https://www.repubblica.it/static/servizi/set-home/sthome.html?ref=hpfoot
https://www.repubblica.it/static/servizi/mappasito.html?ref=hpfoot
https://www.repubblica.it/static/servizi/gerenza.html?ref=hpfoot
https://www.repubblica.it/static/servizi/scrivi.html?ref=hpfoot
mailto:visualdesk@kataweb.it
http://www.servizioclienti.repubblica.it/?ref=hpfoot
https://www.manzoniadvertising.com/?ref=hpfoot
https://www.repubblica.it/corporate/privacy/index_static.html?editore=gruppoespresso&nuovo_editore=gnn&
https://www.repubblica.it/static/trust/ethics
https://www.gedispa.it/

