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Cari Colleghi,
fin daitempi dell’ Universita le malattie rare sono state 33
molti di noi un capitolo trascurato in favore di condizioni
pitt comuni. :
Da un lato eravamo m.%&&:n: &E loro meccanismi
eziopatologici o dalle Sﬂa:m:h:nww fenotipiche, a volte
inconsuete, dei pazienti, ma I'impegno di-studio ci sembrava
sproporzionato rispetto alla probabilita di avere un giorno tra -
i nostri assistiti persone n.%.mnm proprio, da queste malattie,
per la cura delle quali vi era, comunque, poco o nulla da fare.
« Tuttavia, i malati rari esistono, sono di tutte le etd e, soprattiiito,
sono tra i nostri pazienti. Il miglioramento delle tecniche
diagnostiche e 'aumento delle conoscenze sulla variabilita di
. presentazione clinica e sulla storia naturale di queste condizioni
" nestanno modificando sensibilmente I %inSNchS
In sostanza, le malattie rare non sono .E: cosirare e, soprattutto
per alcune, una cura esiste e questo é un fatto che, da medici,
non possiamo trascurare.
Ciononostante, nel momento i cui dobbiamo assistere un
paziente potenzialmente affetto da malattia rara, si pongono
alcuni problemi pratici, che possono apparire insormontabili:
innanzitutto, quando sospettare una di queste malattie?
Che approccio seguire per il primo inquadramento?
Dove e a quali specialisti indirizzare le persone?
Infine, quali le ricadute pratiche di tanto impegno?
Per.dare una risposta a tali domande ¢é stato organizzato questo
convegno, che si ¢ deciso di dedicare alle Mucopolisaccaridosi,
malattie rare del metabolismo di cui seguiamo diversi casi qui
in Umbria per le quali sono oggi disponibili terapie specifiche.
Terapie che sono tanto piil efficaci, quanto prima vengono
somministrate ai pazienti. Le ricadute sulla qualita di vita degli
ammalati e, parallelamente, sulla wwﬁ%gﬁczm del medico
curante sono evidenti e giustificano ampiamente i nostri sforzi.
Vogliamo usare le Mucopolisaccaridosi come modello di
Malattia Rara che necessita di un approccio complesso
multisistenico, che richiede una forte collaborazione tra
specialisti diversi e un costante colloquio tra Territorio e
Ospedale, per cominciare a pensare a un modello organizzativo
che possa permetterci di gestire questi pazienti al meglio delle
nostre possibilita e usare le risorse a nostra disposizione nella
maniera pit efficiente possibile.
Aspettiamo quindi di incontrarvi al meeting del ?o&::c
21 marzo per un proficuo scambio d’ &SES:
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