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- Malattie rare: questioni aperte

- Organi istituzionali nazionali e internazionali

- Associazioni dedicate alle malattie rare

- Riflessioni, esperienza personale



RARE DISEASESRARE DISEASES

Open issues



Understanding etiopathogenesis

• The causes and mechanisms are unknown 
for many rare diseasesfor many rare diseases

• Formidable task requiring close 
collaboration between clinicians and basic 
scientists worldwidescientists worldwide

• Need for common research programs and 
centralization of investigations according to 
different expertisep



Sharing clinical experienceSharing clinical experience
M di b di d l h h• Many rare diseases can be studied only through a 
large collaborative effort

• Sharing informations on odd diseases or disease 
manifestations/complications may help gaining new 
insights

• Discussing the different therapeutic g p
approaches/results may lead to development of 
better protocolsbetter protocols

• Epidemiology differences throughout different 
regions must be taken into accountregions must be taken into account



Dissemination of knowledge

• Many regions lack adequately trained 
specialists or sufficient numbers

• Many children may not immediately receive a• Many children may not immediately receive a 
proper diagnosis and adequate therapy

• A big effort should be made by the 
international community to promote teachinginternational community to promote teaching 
all over the world



Organi nazionali e internazionalig



Centro Nazionale Malattie Rare

Responsabile: Domenica Taruscio



Centro Nazionale Malattie Rare

Responsabile: Domenica Taruscio

T l f V d M l tti RTelefono Verde Malattie Rare
Chiamando gratuitamente l’800.89.69.49, è possibile ricevere 

informazioni personalizzate su presidi Associazioni esenzioneinformazioni personalizzate su presidi, Associazioni, esenzione.
Il numero è attivo dal lunedì al venerdì dalle ore 9,00 alle ore 13,00. 



Centro Nazionale Malattie Rare

Responsabile: Domenica Taruscio







Associazioni dedicate alle 
malattie raremalattie rare











“È l’informazione la chiave di volta per le malattie rare. LaÈ l informazione la chiave di volta per le malattie rare. La 
rete di assistenza c’è, bisogna solo far circolare la notizia 
tra i pazienti, le famiglie, il personale sanitario e tutte le 
persone coinvolte”

(Conferenza stampa 25/02/09)



“È l’informazione
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È l informazione
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Esperienzap



Dialogo

Disponibilità Condivisione degli obiettivi

Assenza di 
pretesa

Reciproca 
comprensione

pretesa

Fid iFiducia



AMRI
Associazione per le Malattie Reumatiche Infantili 



www.printo.it

Paediatric Rheumatology 

www.printo.it

gy
INternational Trials 

Organisation 
Maggio 1996

Obiettivo:
sperimentare nuovi trattamentisperimentare nuovi trattamenti 

per bambini con malattie 
reumatiche 



www.pediatric-rheumatology.printo.itp gy p

Ruperto et al ARD 2005











www pediatric rheumatology printo itwww.pediatric-rheumatology.printo.it

• more than 50 languages available
• In the period 2007-2009 we reached p

– 335,000 visitors per month
– more than 11,000 people per day (↑50% vs 2006)more than 11,000 people per day (↑50% vs 2006)
– 3,500,000 pages visited

182 000 downloads– 182,000 downloads
– from 133 different countries



The power of p
Internet

• We are living in the globalization era
• Regions, countries, continents are becomingRegions, countries, continents are becoming 

interdependent and interactive
• Through Internet knowledge is increasingly accessible• Through Internet, knowledge is increasingly accessible 

at any place at any time



C’è un livello di rapporto medico/paziente nonC è un livello di rapporto medico/paziente non 
codificato e non codificabile che fa la differenza

nell’assistenza, nella ricerca di nuove conoscenze,nell assistenza, nella ricerca di nuove conoscenze, 
nell’applicazione delle più innovative strategie

Una sfida interessante…


