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Come «regalare» una diagnosi ai neonati con una malattia rara

di Redazione Salute
Capire subito se un bambino è affetto da una rara patologia genetica è fondamentale
per avviare le cure (se ci sono) e migliorare le condizioni di vita.

Non è sempre facile diagnosticare una malattia genetica rara nei neonati,
eppure una terapia «su misura» adottata subito potrebbe migliorare la loro
vita. Oggi cinque persone su 10 mila soffrono di patologie rare, e almeno un
quarto di loro deve aspettare anni prima di poter ricevere il nome (e una
cura, quando c’è) della malattia chi li ha colpiti. Una situazione che rende
ancora più complicata la loro esistenza e che si fa più evidente quando i
pazienti sono bambini. 
 

Il progetto

Ai piccoli malati è dedicato il Progetto di assistenza sociosanitaria “Il
domani nei miei sogni”, messo a punto da Fondazione Just Italia, che
sostiene (con una donazione di 200mila euro) la ricerca di FMRI -
Federazione Malattie Rare infantili che coordina le Associazioni sul territorio
dalla sede centrale, presso l’Ospedale Infantile Regina Margherita di Torino.
L’obiettivo è quello di diagnosticare le patologie rare di tanti piccoli
partendo da una indagine genetica di ultima generazione (NGS “Next
Generation Sequencing”). Le indagini sul DNA però sono costose, non
sempre coperte dal Servizio Sanitario Nazionale e quindi inaccessibili per la
maggior parte delle famiglie. 
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Disturbi dell'alimentazione, come
riconoscerli e come curarli: ecco cosa fare e
cosa evitare
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Percorsi dedicati

Grazie a questa iniziativa già 60 bambini affetti da patologie rare, segnalati
da FMRI, verranno inseriti in percorsi diagnostici e terapeutici dedicati
presso varie strutture ospedaliere. I piccoli pazienti saranno presi in carico
da team multidisciplinari che, partendo dalla diagnosi, seguiranno poi i
bambini e le loro famiglie per due anni. Chiunque può dare il proprio
contributo al progetto acquistando uno speciale «beauty solidale» attraverso
la vendita benefica, parte del ricavato sarà devoluto al progetto.
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