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Carissimi soci e amici, 
 

come anticipato nella lettera che avete ricevuto nel mese di ottobre quest'anno abbiamo 

deciso di posticipare il nostro Convegno Nazionale all'anno prossimo in concomitanza del 

convegno internazionale delle glicogenosi che si terrà a Groningen (Olanda) dal 15 al 17 

di giugno.  
 

In tale occasione saranno numerose le novità scientifiche che risulteranno da questo 

incontro, e sarà nostro piacere poterle riportare in tempo reale al momento del nostro 

convegno annuale.  
 

Purtroppo quest’anno sta per terminare il piano di azione triennale 2013-2016  per le 

malattie rare SENZA CHE SIANO STATE ALLOCATE DALLE ISTITUZIONI LE DOVUTE 

RISORSE ECONOMICHE ! 
 

Di fronte alla palese inerzia delle istituzioni italiane è sbalorditivo però vedere quanta 

passione ci sia nei nostri ricercatori e quante novità ci siano nel mondo della ricerca 

scientifica. 
 

Recentemente all’incontro che Telethon ha organizzato a Firenze per le associazioni di 

malattie rare sono emerse delle tecniche di approccio terapeutico molto particolari quali la 

terapia genica con doppio vettore e l’ inoculo di cellule staminali ingegnerizzate. 
 

In particolare la nuova tecnica di ”editing genetico” che significa utilizzare una forbice 

biologica per tagliare pezzi di DNA che non funzionano e sostituirli con sequenze di DNA 

funzionanti. 
 

Quello che sta accadendo nella medicina e nella ricerca scientifica è quindi assolutamente 

strabiliante e impensabile solo cinque anni fa. 

 

Un proverbio sardo dice che il peso del fardello si aggiusta durante il cammino: in questi 

anni noi lo abbiamo sempre fatto grazie all'aiuto di tanti di voi che con passione, costanza 

e silenziosamente ci hanno aiutato. 
 

Pertanto non perdiamoci d'animo… la speranza è dietro l'angolo! 
 

Buon Natale e felice anno nuovo... 

 

Dott. Fabrizio Seidita 

Presidente A.I.G. 
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Angela Tritto, Vice Presidente AIG 

Referente AIG - Glicogenosi tipo 1/b 

 
 

Le Figure dei referenti AIG: 
 

Gentilissimi ben trovati, 
 

In questa rubrica annuale del giornalino A.I.G. vogliamo sottolineare quanto, il lavoro di “restyling” su cui ci 

siamo confrontati nei nostri Direttivi, ha dato il via ad alcuni cambiamenti.  
 

Sono state individuate delle figure di riferimento per i diversi tipi di glicogenosi istituendo la figura del 

REFERENTE, ruolo importante e interessante non solo per i pazienti e per le famiglie, ma anche per chi ha 

gestito questo ruolo.  
 

Il referente ha permesso una maggiore comunicazione e conoscenza reciproca tra le famiglie e viceversa.  
 

La comunicazione e la conoscenza come strumento, veicolo, attraverso cui fare transitare ogni dubbio, ogni 

problema, ogni richiesta e laddove è stato possibile, trovare soluzioni e strategie per affrontare 

problematiche che si sono presentate nella gestione della malattia. 
 

Purtroppo siamo alla ricerca di altri referenti che possono occuparsi delle altre forme di glicogenosi ed 

esattamente della tipo 3 e 5. 
 

Non esitate a contattarci… ”insieme possiamo fare di più” 
 

Vi riportiamo il lavoro più significativo svolto dai referenti: 

 

 Linda Martino - Umberto Ubaldi 

Referenti AIG - Glicogenosi tipo 2 
 

L‟idea di costituire all‟interno dell‟Associazione delle figure di riferimento dedicate alla Glicogenosi di tipo 2 

risale a cinque anni fa. 
 

L‟attuazione di questa “idea progettuale” prevedeva, attraverso l‟Associazione, il coinvolgimento di tutte le 

parti interessate (pazienti, familiari, Operatori Sanitari, Istituzioni, Industrie Farmaceutiche, ecc.) nell‟intento 

di produrre benefici finalizzati al miglioramento della qualità di vita dei pazienti e dei loro familiari. 
 

Ci siamo impegnati ad affrontare sia le problematiche comuni sia quelle individuali cercando, ove possibile, 

di risolvere ogni richiesta pervenuta. 

Durante questo periodo abbiamo facilitato lo scambio di esperienze tra pazienti, promosso iniziative 

finalizzate, impegnandoci, a far diventare le questioni comuni dei pazienti di “pubblico dominio” per tutte le 

parti chiamate in causa. 
 

Cosi è stato sia per risolvere le problematiche legate alle modalità delle infusioni, sia per consentire ai 

pazienti di effettuare le infusioni in Centri Sanitari vicini alla loro residenza. 

Abbiamo favorito l‟informazione del progetto promosso da AIG, “vaccinazioni sui malati interessati da 

malattie neuro-muscolari”, realizzato in collaborazione con AIM (Associazione Italiana Miologia). 
 

AIG - Famiglie 
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Cerchiamo di supportare i pazienti che hanno difficolta per l‟accoglimento  dei loro “diritti non riconosciuti” 

relativi alle richieste di invalidità.  
 

Non è mancata la nostra partecipazione a conferenze nazionali e internazionali, convegni medici scientifici 

dove rappresentiamo AIG, sempre invitata come parte attiva. 

 

Nella “Rubrica Pompe” illustreremo altre iniziative che attualmente sono in corso.  
 

Vogliamo sottolineare che durante questi cinque anni il numero degli iscritti “Pompe” ad AIG si è quasi 

triplicato, questo ha consentito, a ogni livello, una maggiore condivisione di esperienze. 
 

Attualmente, per questi motivi, AIG è considerata “l’istituzione” che rappresenta i pazienti Pompe in 

ambito nazionale e internazionale. 
 

Siamo dell‟avviso che in Associazione dobbiamo essere, per un obiettivo comune, tutti “referenti” affinché, 

noi pazienti e familiari, con orgoglio possiamo dire: 
 

AIG quando un Associazione fa la differenza… 
 

Con queste parole desideriamo titolare e riassumere la nostra esperienza di referenti Pompe realizzata con 

un progetto diventato necessariamente attuabile anche per le altre forme di glicogenosi. 
 

Linda Martino - Umberto Ubaldi 

 
 

 Angela Tritto, Vice Presidente AIG 

Referente AIG - Glicogenosi tipo 1/b 
 

Nella lettera che vi è stata inviata all‟inizio del 2016 abbiamo espresso il senso e il significato dei referenti. 

Figure importanti per la nostra associazione… Molti anni fa il fisico canadese Harold Kohn affermava, “le 

case felici sono costruite con mattoni di pazienza” e se la pazienza è il cemento, le vostre perplessità, i vostri 

dubbi, le vostre idee sono i mattoni con cui potremo costruire case felici. 
 

Nel mio ruolo di referente ho studiato un piano di lavoro per aiutare una famiglia nell‟inserimento del proprio 

bambino alla scuola materna. Perché “chi ben comincia è a metà dell‟opera”. L‟obiettivo del progetto, che 

era quello di informare e formare tutte le figure istituzionali e professionali che dovevano occuparsi del 

bambino, è stato accolto con interesse dal preside della scuola che ha compreso quanto fosse importante 

conoscere la malattia in ogni suo sviluppo: dal ruolo fondamentale della dieta al pericolo delle ipoglicemie. 
 

Per svolgere questo lavoro ho contattato degli specialisti che, in questo caso, sono stati la dottoressa Parini 

e la dietista Roberta Pretese che hanno tenuto un vero e proprio corso di formazione all‟interno della scuola 

(molto apprezzato dalla famiglia stessa). 

In questo contesto è stata presentata l‟Associazione e gli studi che stiamo finanziando… un metaforico 

ponte che mette in comunicazione i centri di cura, le istituzioni le famiglie… per costruire tutti insieme case… 

speriamo “felici”. 
 

Il messaggio che voglio mandare a tutti è: non rinunciate ad affidare i propri figli a chi non conoscete e di cui 

non sapete se fidarvi.  

Imparate a conoscere persone diverse e non limitate i vostri figli nelle proprie esperienze…il mondo che li 

circonda non è fatto solo di glicogenosi! 
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 Piera Mosti – Alessandra Sala 
Referenti AIG - Glicogenosi tipo 1/a 

 

PIERA… UN ANNO INSIEME.  
 

In questo primo anno mio malgrado, per diversi motivi, non sono riuscita a contattarvi tutti, e di questo me ne 

scuso vivamente. 
 

Sono comunque tante le famiglie e i pazienti contattati. I legami più forti, più frequenti sono nati con le 

mamme. Rapporti più o meno assidui, a seconda delle problematiche, a volte quotidiani… 
 

Mi sono resa conto dell‟importanza che può avere il dialogo, il confronto, il supporto di chi vive il tuo stesso 

problema. Ma soprattutto l‟essere, il rappresentare l‟Associazione costituisce una sicurezza e un veicolo di 

conoscenze. 

Mamme con figli piccoli o neonati, mamme che vivono l‟ansia della diagnosi appena ricevuta, l‟inesperienza 

nella gestione, nel posizionare il sondino o far si che il bimbo non possa sfilarlo, l‟inserimento nei vari ambiti 

scolastici, nello sport, nella società. 
 

Sono trapelate le problematiche degli adolescenti soprattutto nel rapporto gruppo/malattia o 

alimentazione/società. 

Un problema talmente generalizzato che Alessandra Sala lo ha affrontato con il libro e il musical “QUATTRO 

ALI PER VOLARE” … 
 

Con tanti ragazzi si è instaurato un rapporto bellissimo; anche solo un cuoricino o una faccina su WhatsApp. 
 

Mando il mio cuore più grande a Silvia,  

che con me ha condiviso anche le cose più banali, perfino le sue unghie colorate... 
 

Sono affiorati problemi legati all‟invalidità e al riconoscimento della legge 104, problemi gastrici, legati ai 

farmaci e per come viaggiare in sicurezza.  
 

Richieste che provengono principalmente tramite e-mail o attraverso il servizio di voce amica. 
 

Il compito del referente è quindi di ascoltare, dare il primo supporto e rassicurazione, per poi confrontarsi e 

incaricare chi nell‟associazione ha le competenze sulle specifiche problematiche. 
 

Uno dei miei compiti rimane quello sull‟alimentazione che affronto con l‟appoggio della nutrizionista Ilaria 

Cecconi, della Dottoressa Maya Di Rocco dell‟ospedale G. Gaslini Genova… e vi assicuro che per la 

glicogenosi 1/a, non è un problema da poco! 
 

L‟intenzione è di approfondire sempre più, di sperimentare e conoscere cibi nuovi che possano rendere più 

piacevoli i pasti  ai nostri figli. 

Con piacere ho scoperto che molte mamme variano, sperimentano alimenti nuovi. A tal proposito vi chiedo, 

se avete piacere, di inviarmi ciò che credete abbia avuto un buon risultato. 

 

Avremo così maggiori nozioni e informazioni da inserire nel “libro ricette”, (spero pronto per il prossimo 

convegno AIG 2017), il quale potrà essere una guida, un supporto per mangiare con piacere e per piacere. 
 

È con questa promessa  vi abbraccio forte e vi ricordo che per qualsiasi problema io sono qui ad ascoltarvi.  
 

Piera Mosti 
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AIG  VOCE AMICA   02 4570 3334 

 
 

A due anni dalla sua nascita, questo servizio è diventato un importante 
servizio di riferimento per le persone affette da glicogenosi. 
 

Si tratta di un servizio offerto a tutte quelle persone che vogliono sapere di più 

sulle glicogenosi, sulla ricerca e sui diritti del malato, ma non è solo un 

servizio che dà informazioni… è un servizio che accoglie chiunque abbia 

bisogno di aiuto... 
  

Un vero abbraccio telefonico! 
  

Il servizio è attivo tutti i giorni ed è fornito gratuitamente da volontari soci AIG.  
  

Gli obiettivi del servizio sono perseguiti attraverso due strumenti principali:  l’informazione e l’aiuto. 
 

L‟informazione riguarda sia tutti gli aspetti legati alla malattia (aspetti relazionali, sociali, sanitari; opportunità 

presenti sul territorio per socializzare e attività dell‟associazione) sia una corretta informazione sulla diagnosi 

e sulla malattia. 
 

L‟aiuto si concretizza soprattutto nell‟ascolto e nel counselling. 
 

Coerentemente con questo riferimento teorico, si vuole offrire all‟utente un ambiente accogliente, libero e 

genuino in cui poter esprimere i propri bisogni, sentimenti, desideri e difficoltà e sentirsi prima di tutto 

ascoltati, capiti e supportati dal punto di vista emotivo.  

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

Voce Amica … l’evoluzione dell’accoglienza AIG 
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Come anticipato nell'editoriale la ricerca scientifica in ambito genico in questi ultimi anni in questi ultimi anni 

ha avuto una progressione impensabile.  
 

Risulta difficile ipotizzare quanti e quali risultati possono essere raggiunti in tempi brevi. 
 

Per questo motivo AIG ha investito e continua ad investire considerevoli risorse economiche nella ricerca 

scientifica di base, unico presupposto per arrivare a una soluzione dei problemi delle malattie genetiche in 

generale e in particolare delle glicogenosi. 
 

Il nostro impegno continua... la ricerca è la nostra priorità! 
 

I ricercatori sono al nostro fianco: ricercano e studiano, ricercano finanziamenti presso altri enti e istituzioni 

per continuare il loro lavoro perché il loro lavoro è il futuro per i nostri figli. 
  

I finanziamenti che A.I.G. mette a loro disposizione sono il frutto, il lavoro e la collaborazione di tutti.  

Per farvi entrare nel vivo delle ricerche finanziate da AIG diamo la parola ai nostri ricercatori: 
 

Progetto di ricerca: Glicogenosi tipo  1/a 

Glicogenosi tipo  1/b 

 

Il laboratorio di Biologia Molecolare, diretto dal Dott. Luigi Varesio, svolge da diversi anni attività di ricerca 

sulle Glicogenosi 1a e 1b. 
 

I campi di ricerca che sono stati sviluppati e di cui ci occupiamo sono tutti orientati allo sviluppo di nuove 

terapie, da un lato sperimentando sui topi approcci terapeutici innovativi, dall‟altro studiando 

approfonditamente le alterazioni patologiche associate allo sviluppo della malattia per trovare nuovi 

potenziali farmaci per contrastare sia i problemi cronici sia le complicanze a lungo termine. Per eseguire 

questi studi abbiamo sviluppato un modello per la Glicogenosi 1a (topi GAF) costituito da animali malati di 

glicogenosi solo nel fegato e quindi vitali, su cui poter studiare sia la progressione della malattia a danno del 

fegato durante la vita del topo sia la validità di nuove terapie mirate a curare quest‟organo. 
 

I topi GAF sono utilizzati per studiare approcci terapeutici basati sulle cellule staminali. Dopo i primi studi 

eseguiti con le cellule ematopoietiche, ingegnerizzate con un lentivirus, e con gli spermatogoni, che hanno la 

capacità di differenziare in vitro in cellule del fegato funzionanti, stiamo studiando le cellule staminali epiteliali 

che derivano dall‟amnios, una membrana della placenta. Questo studio, in collaborazione col Dott. 

Gramignoli del Karolinska Institute di Stoccolma, che fornisce le cellule, è in corso. Il Dott. Gramignoli ha 

dimostrato che queste cellule hanno la capacità di differenziare in epatociti funzionanti e di curare nei topi 

due malattie genetiche che colpiscono il fegato. E‟ importante studiare diversi tipi di cellule staminali per 

capire se questo tipo di approccio terapeutico possa funzionare per la glicogenosi e, in caso positivo, quale 

tipo di cellule staminali sia più efficiente nella ripopolazione e quindi nella cura del fegato. 
 

Oltre a terapie innovative, tipo terapia genica e cellulare, abbiamo studiato la possibilità di sviluppare terapie 

farmacologiche individuando dei marcatori, cioè molecole biologiche come proteine e acidi nucleici, che 

siano alterati nei tessuti colpiti dalla malattia e sui quali poter intervenire.  

AIG - Ricerca 
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Per individuare dei biomarcatori specifici della degenerazione epatica e dell‟insorgenza degli adenomi 

stiamo utilizzando due approcci sperimentali: il primo si basa sull‟analisi delle proteine,  con la tecnica della 

proteomica, che possiamo eseguire solo nei topi GAF, in quanto i tessuti dei pazienti non sono disponibili se 

non in seguito a trapianto, mentre il secondo si basa sull‟analisi dei microRNA, presenti negli esosomi, 

analisi che possiamo eseguire anche sui pazienti.  
 

I tessuti patologici rilasciano in circolo gli esosomi, che sono piccole vescicole che rispecchiano le cellule da 

cui originano sia nella parte della membrana esterna sia nel contenuto. Il fatto che gli esosomi riflettano la 

situazione patologica del tessuto da cui originano e che possano essere facilmente isolati dai liquidi corporei, 

come il sangue, li rende candidati ideali per l‟identificazione, con metodi non invasivi, di biomarcatori che 

possono essere utili per monitorare non solo l‟emergere, la progressione e la prognosi della malattia, ma 

anche l‟efficacia di un trattamento terapeutico. Come biomarcatori noi analizziamo i microRNA contenuti 

negli esosomi. I microRNA sono piccoli RNA che hanno la funzione di regolare l‟espressione di geni 

specifici. La quantità e il tipo di microRNA presenti negli esosomi del sangue può variare in caso di malattia 

e la loro identificazione e caratterizzazione può quindi servire a monitorare l‟evoluzione della malattia e 

anche a prevedere le complicazioni patologiche associate. 

  

Uno studio importante che si sta eseguendo riguarda proprio l‟identificazione di questi microRNA nei pazienti 

affetti da Glicogenosi 1a. A questo scopo abbiamo stabilito una collaborazione col Dr. David Weinstein 

(USA) che segue circa 150 pazienti. Questa collaborazione porterà all‟analisi dei microRNA in un totale di 

circa 190 pazienti nell‟arco di tre anni.  

A quest‟analisi sarà associata la creazione di un database dedicato ai dati biologici, molecolari e clinici di 

questi pazienti.  
 

La ricerca biomedica che coinvolge informazioni genetiche o genomiche, analizzate in concomitanza con i 

dati clinici, è critica per migliorare la prevenzione, la diagnosi, il trattamento e la cura della malattia.  I livelli di 

espressione dei microRNA, le informazioni cliniche per ciascun paziente e le analisi progressive dei dati 

ottenuti saranno raccolte in moduli dedicati del database della biobanca BIT-Gaslini. Creeremo, cioè, il primo 

data set di questo tipo per la Glicogenosi 1a che sarà utile alla comunità scientifica soprattutto per lo 

sviluppo di farmaci per il controllo dei microRNA. 

Questa analisi è affiancata da quella che stiamo facendo in parallelo sui topi GAF.  

Dato che la Glicogenosi è una malattia rara e che quindi i campioni di sangue disponibili dai pazienti non 

sono molti, i topi sono importanti per seguire la malattia nel tempo e per aumentare significativamente il 

numero di analisi che si possono eseguire.  
 

Tutti i dati raccolti dall‟analisi d‟espressione dei microRNA saranno affiancati da quelli ottenuti dall‟analisi di 

proteomica eseguita sui fegati dei topi GAF durante lo sviluppo della malattia. 
 

Infine, abbiamo generato un nuovo modello animale per la Glicogenosi 1b (topi BIT).   

Questi topi sviluppano la malattia quando sono adulti e quindi sono più resistenti e dovrebbero offrire la 

possibilità di seguire lo sviluppo della malattia nel tempo e di sperimentare approcci terapeutici mirati a 

correggere sia i problemi del fegato che quelli associati alla bassa funzionalità dei neutrofili. Abbiamo 

espanso con successo la colonia di topi BIT e li stiamo analizzando per verificare che presentino tutte le 

caratteristiche anatomopatologiche della Glicogenosi 1b. 
 

Il gruppo di ricerca è attualmente costituito da sei ricercatori: Luigi Varesio, Alessandra Eva, Roberta Resaz, 

Daniela Segalerba, Anna Livia Passavino e Andrea Puglisi, che, con diverse mansioni, competenze e 

responsabilità, si dedicano allo studio della Glicogenosi 1a e della Glicogenosi 1b. 
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Roberta Resaz è la ricercatrice esperta di modelli animali e della gestione, sperimentazione e analisi dei 

topi.  

Più recentemente Roberta è stata affiancata 

da Andrea Puglisi. Infatti, Cristina Vanni, la 

ricercatrice senior che dal 2011 si è occupata 

di Glicogenosi, ha purtroppo lasciato il 

laboratorio in marzo per un altro lavoro. Il 

campo di studio di Cristina è quindi stato 

ridistribuito tra Roberta e Daniela. Abbiamo 

inoltre incluso nel gruppo Anna Livia 

Pissavino, che si occupa principalmente degli 

studi sulla Glicogenosi 1b ed è stata anche 

coinvolta nella gestione degli animali. Daniela 

Segalerba, anche lei da anni coinvolta nel 

campo di ricerca sulle Glicogenosi 1, continua 

la sua attività dedicata a sostegno dei vari 

progetti.   
 

L‟importante e continuo sostegno dell‟Associazione Italiana Glicogenosi è stato fondamentale per sviluppare 

tutti questi progetti. Ad AIG riconosciamo l‟importanza di aver favorito incontri nazionali e internazionali i 

quali hanno facilitato l‟instaurarsi di varie collaborazioni per lo scambio di materiale patologico.  

 

 

Progetto di ricerca: Glicogenosi tipo  III 
 

Sul modello sperimentale di glicogenosi III è in corso il seguente progetto finanziato da Telethon "Gene 

therapy and long term evaluation of different dietary regimens in a Glycogen Storage Disease Type III KO 

mouse model” (Terapia genica e valutazione a lungo termine di differenti regimi dietetici nel modello murino 

knockout per la glicogenosi di tipo III), coordinato dal Prof. Giacomo Comi, con la preziosa collaborazione di 

un team di genetisti e morfologi (Dott. Maurizio Moggio, Dott. Serena Pagliarani, Dott. Sabrina Lucchiari, 

Dott. Michela Ripolone)  presso l‟Università di Milano, Fondazione IRCCS Ca‟ Granda Ospedale Maggiore 

Policlinico. 

Due sono gli obiettivi terapeuticamente significativi del progetto in corso. 

1) Valutare l‟efficacia terapeutica di due diversi protocolli di terapia genica con virus adeno-associati (AAV) 

contenenti il cDNA dell'enzima deramificante;  

La terapia con vettori adeno-associati ha guadagnato una assoluta rilevanza, alla luce di significativi risultati 

positivi che sono stati annunciati in altre malattie, precedentemente ritenute incurabili, quale l‟Atrofia 

muscolare Spinale.  

Nel caso della glicogenosi di tipo III, il principale ostacolo è costituito dalla lunghezza del gene che riflette le 

caratteristiche funzionali della proteina codificata in grado di legare il glicogeno, eseguire una idrolisi di 

legami lineari di glucosio e de ramificare il glicogeno ai punti di biforcazione. 

Questo lavoro è svolto in collaborazione con il Prof. Mingozzi, Université Pierre e Marie Curie, Parie e 

Genethon, Evry, France, principalmente per la produzione dei vettori virali. 

2) Il secondo obiettivo consiste nel valutare l‟effetto di differenti regimi dietetici (due diverse tipologie di dieta 

iperproteica e successivamente una dieta chetogenica) sul decorso naturale della malattia, tramite l‟analisi di 

marcatori funzionali, biochimici, morfologici e di espressione genica. I primi dati interessanti di questa ricerca 

verranno presentati alla Convention nazionale di Telethon che si terrà ad inizio 2017. 
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Progetto di ricerca: Glicogenosi tipo  III  -  ENEA ed AIG per la GLICOGENOSI 
 

La Glicogenosi di tipo III (GSDIII o Malattia di Cori/Forbes) è una malattia metabolica dovuta alla mancanza 

o al grave deficit dell‟enzima deramificante il glicogeno (GDE). La GDE è una proteina di notevoli dimensioni 

(circa 170 kDa) con due attività enzimatiche distinte: 4-α-glucantransferasi e amilo-α-1,6-glucosidasi. 

La GSDIII, che si trasmette con modalità autosomica recessiva, è causata da mutazioni a carico di un gene 

(Agl) codificante appunto per l‟enzima deramificante il glicogeno, GDE, la cui azione, coordinata con quella 

della fosforilasi, è necessaria per la degradazione del glicogeno. Di conseguenza, a causa della malattia, in 

alcuni organi (soprattutto fegato e muscolo) si accumula glicogeno anormale, con catene più corte, 

conducendo principalmente a grave debolezza muscolare ed epatopatia. La prevalenza stimata della GSDIII 

è di circa 1/100.000 nati. 
 

Attualmente, l' unico trattamento si basa su una dieta specifica iperproteica con pasti frequenti e ricchi di 

maizena allo scopo di mantenere stabile la glicemia. Buoni risultati di recente sono stati ottenuti con la dieta 

di Atkins, formulata già negli anni „70. 

La terapia enzimatica sostitutiva (ERT) con una proteina ricombinante rappresenta una potenziale strategia 

terapeutica, attualmente già utilizzata per il trattamento della Glicogenosi di tipo II (GSDII) attraverso la 

somministrazione della maltasi acida. 
 

Gli studi condotti presso il centro ricerche ENEA di Roma e supportati dal 2015 dall‟Associazione Italiana 

Glicogenosi, sono focalizzati su due direzioni principali: 

a) la produzione di un enzima attivo ricombinante attraverso metodiche biotecnologiche 

b) la caratterizzazione di linee cellulari umane difettose per il gene Agl e derivanti da pazienti affetti da 

GSD III. 

 

 

Progetto di ricerca: Glicogenosi tipo 2  -  PROGETTO FAMIGLIA 
Il “Progetto Famiglia” è uno studio Genetico intra-familiare sulla malattia di Pompe finanziato da AIG 

condotto dal Prof. Cesare Danesino (Genetista Dipartimento di medicina Molecolare, Università degli studi di 

Pavia) il quale, grazie ad una stretta collaborazione con i centri clinici che seguono più casi di persone 

affette dalla Malattia di Pompe (nella sua forma adulta) in tutta Italia. 
 

Questo studio, grazie all‟alto numero dei campioni di DNA raccolti (circa 

80) di pazienti affetti da questa rara patologia, permette di studiare in 

maniera approfondita le correlazioni tra genotipo e quadro clinico. 
 

L‟analisi dei dati, (aggiunti alle informazioni 

sulla struttura della famiglia), evidenzia 

l‟importanza di identificare pazienti 

presintomatici in quanto consente agli 

specialisti di seguire il decorso clinico del 

paziente e offre la possibilità di iniziare la 

terapia enzimatica sostitutiva (ERT) 

tempestivamente. 
 

Questo progetto è promosso e finanziato da AIG, (sviluppato anche con la collaborazione di altri Centri 

Sanitari per la raccolta dei dati), vuole creare la condizione di offrire a tutte queste famiglie la possibilità di 

estendere e completare l‟analisi di mutazione in tutti i soggetti a rischio e di fornire poi una esauriente 

consulenza genetica. 
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Linda Martino – Umberto Ubaldi 

Referenti AIG - Glicogenosi tipo 2 

 
Siamo presenti all‟appuntamento di fine anno, per scambiarci gli auguri e per tirare le somme di un periodo 
ricco di impegni e di attività che di seguito riportiamo: 
 

 

Progetto  Finalizzato:  

 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 

 

Fabrizio, il nostro “lungimirante”  Presidente, convinto dalla considerazione che le Applicazioni Mediche 

saranno in futuro un importante strumento di supporto, ha avviato questo “unico e innovativo” progetto. 

 

 
 
 
 
 
 
 
 

 

L‟applicazione, strutturata per la sua complessità in più fasi, è realizzata in collaborazione con AIM 

(Associazione Italiana Miologia) per la parte medica e Vidiemme Consulting per la parte informatica.  
 

Per AIG Fabrizio Seidita e Umberto Ubaldi hanno lavorato in sinergia con i “team partner” di AIM (diretto dal 

Prof. Gabriele Siciliano) e Vidiemme Consulting affinché le tematiche/problematiche comuni dei pazienti 

Pompe venissero elaborate e trasferite in questa applicazione. 

AIG - “Pompe” 

L‟App  AIG-Kit  si pone con l‟obiettivo di dare uno strumento di supporto ai 

pazienti interessati dalla malattia di Pompe nella gestione della propria patologia, 

e fornire contemporaneamente ai Centri Sanitari di riferimento dati utili per il 

monitoraggio stretto dei propri pazienti e per lo studio degli aspetti di real life. 
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Prima di pubblicare sugli store questa prima versione dell‟App abbiamo condiviso l‟applicazione con un 

gruppo ristretto di pazienti iscritti ad AIG. 
 

Desideriamo ringraziare, Anna Paola, Eligio, Elisabetta, Fabio, Federico, Laura e Roberta che hanno fornito 

suggerimenti utili per apportare miglioramenti. 

 
  

 

La prima versione di questo progetto, che nel tempo verrà arricchita di nuove funzionalità, 

raggruppa le seguenti tematiche: 
 

 DATI CLINICI   -  inserimento dei dati clinici, dello stato di salute e delle attività svolte durante il                                              

  giorno, possibilità di inviare le informazioni raccolte tramite e-mail. 
  

 NEWS  -  info e comunicazioni dal mondo AIG e AIM  

     (funzionalità disponibile solo se il device è connesso alla rete). 
 

 ALLENAMENTO  -   esercizi per mantenere il corpo in allenamento, possibilità di creare esercizi e  

  allenamenti personalizzati. 
 

 TUTORIAL  - materiale informativo sulla patologia, materiale di supporto redatto da uno  

  psicologo, consigli dietetici e video tutorial sulla fisioterapia. 

  

 GESTIONE EMERGENZE   -   invia sms con le coordinate gps (geo-localizzazione) 

  -   possibilità di chiamare due numeri di telefono pre-inseriti 
 

 AIG - VOCE AMICA             -   scrivi ad AIG o chiama il servizio Voce Amica  
 

Soprattutto, verrà data la possibilità ai Centri di Riferimento Sanitari di visionare i dati inseriti dai propri 

pazienti attraverso una piattaforma dedicata per valutarne l‟andamento e avere una visione più ampia della 

patologia. 

 
 

L‟applicazione                pensata a supporto dei pazienti interessati 

dalla malattia di Pompe e per i Centri che li hanno in cura                   

è disponibile sugli store Apple, Android e Windows Phone. 

 

Attualmente stiamo progettando lo sviluppo delle fasi successive dell‟applicazione la quale, come detto, è 

strutturata in più fasi.  
 

Confidiamo nella collaborazione proattiva, di tutte le parti interessate, nell‟utilizzare questa applicazione 

affinché possiamo trarre indicazioni utili per lo sviluppo di questo progetto.   
 

Per qualsiasi informazione potete contattarci ai seguenti indirizzi: 

 Telefonare a Voce Amica    02 4570 3334 

 Scrivere all‟indirizzo e-mail  aig.pompe@libero.it 

 

È possibile accedere a questi indirizzi anche dall‟applicazione AIG-Kit. 
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Convegni:    NAPOLI  e  BOLOGNA 
 Le Malattie Rare: sinergia nella gestione clinica del paziente 
 
 

Il 30 settembre a Bologna e il 22 ottobre a Napoli si è svolto un corso di aggiornamento per Farmacisti e 

Infermieri professionisti dal titolo : “Le malattie rare. Sinergia nella gestione clinica del paziente”. 

Gli eventi sono stati  promossi dalla Sanofy  Genzyme  e realizzati  per aggiornare i professionisti del settore 

con lo scopo di migliorare il livello di assistenza ai pazienti affetti da malattie rare.  

A tale proposito si sono svolti dei focus specifici relativi a quattro malattie da accumulo lisosomiale, la 

Gaucher, la mucopolisaccaridosi, la Fabry e la Pompe. 

Nella specifica sessione dedicata alla Malattia di Pompe si è focalizzata l‟attenzione sulle tecniche e 

modalità di infusione della Terapia Enzimatica Sostitutiva. Dal confronto tra i partecipanti  è emerso come 

persistano ancora differenze nella preparazione del farmaco (relativamente alle modalità di diluizione non 

tutti si attengono in modo rigoroso alle linee guida indicate dalla casa farmaceutica), nella somministrazione 

(in alcuni centri ospedalieri non sono disponibili pompe da infusione), nella gestione del paziente (a causa di 

carenza di personale il paziente viene lasciato spesso solo durante la terapia). Si è evidenziato poi come la 

cura, il tempo adeguato per la  preparazione e la necessaria attenzione dedicata  alla preparazione del 

farmaco siano fondamentali per la buona riuscita del prodotto finale e quindi del trattamento terapeutico.   

Lo scambio di esperienze e la condivisione di ogni fase nei vari momenti  della gestione della terapia sono 

stati vissuti con grande partecipazione, con l‟obiettivo comune di garantire il massimo supporto ai pazienti  

accolti. 

Sono stati trattati anche temi generali come la dimensione psicologica della presa in carico del paziente e i 

diritti del malato cronico, evidenziando  le risposte ancora inadeguate del servizio sanitario nazionale. 

Al termine del convegno, nell‟ambito di  uno spazio assegnato  al “ruolo della Associazioni pazienti nel 

supporto al paziente cronico affetto da malattie rare” è stato richiesto l’intervento dell’AIG. 

La nostra Associazione si è fatta quindi portavoce di tutte le associazioni che lavorano per sostenere i 

pazienti affetti da malattie rare, evidenziando come tali malattie siano accumunate da medesimi bisogni  

socio-assistenziali e spesso anche da analoghi percorsi terapeutici e clinici. 

Abbiamo raccontato della nostra esperienza di accoglienza con il progetto Voce Amica che può dare 

suggerimenti a chi è all‟inizio del proprio percorso e a chi chiede un orientamento, contribuendo  inoltre a 

fornire un sostegno psicologico all‟intera famiglia.  Abbiamo riportato di come l‟AIG sia un bagaglio di 

informazioni su specifici aspetti sanitari e per i contatti con  le realtà scientifiche nazionali e internazionali, o 

più semplicemente per relazionarsi con altre famiglie che vivono le stessa esperienza, depositarie di 

competenze ed esperienze da condividere. Abbiamo raccontato delle iniziative che ci vedono coinvolti per 

sensibilizzare l‟opinione pubblica e le Istituzioni con campagne di informazione attraverso i mass media, 

convegni, mostre, conferenze stampa. Abbiamo riferito sulle iniziative di raccolte fondi finalizzate a finanziare 

i progetti di ricerca. Abbiamo parlato anche del contributo dei nostri pazienti alle raccolte dati che Enti di 

ricerca promuovono per evidenziare criticità e pianificare migliori interventi legislativi e amministrativi. 

Abbiamo, concludendo, sottolineato il ruolo delle Associazioni che oltre a svolgere tutte le attività di supporto 

e sostegno al paziente, sono depositarie di esperienza e cultura sul piano clinico, sono conoscitori di bisogni 

socio assistenziali, e sono pertanto, una risorsa indispensabile da coinvolgere nei processi decisionali di 

politica sanitaria. 

E‟ stata questa un‟altra occasione per parlare della malattia di Pompe, coinvolgendo professionisti del 

settore interessati a migliorare la loro preparazione e a confrontarsi con le esperienze dei colleghi, con lo 

scopo comune di costruire un percorso di collaborazione finalizzato a raggiungere il massimo grado di 

benessere e salute per i nostri malati. 
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Progetto:  Dialogo socratico per la Comunità di Pompe: 

                un percorso partecipativo e di “community-building” in Emilia Romagna 

 (Progetto pilota per migliorare la “presa in carico” del paziente). 

 

Genzyme in collaborazione con AIG intende esplorare, 

attraverso una modalità partecipativa che si rivolge a tutta la 

comunità delle persone che vivono e/o si confrontano con la 

condizione di Pompe in una Regione emblematica come 

l‟Emilia Romagna, la qualità della presa in carico, la qualità 

della vita e il benessere delle persone coinvolte.  

Attraverso questo studio capire quali nuovi passi 

intraprendere per migliorare la salute dei pazienti affetti 

dalla malattia di Pompe. 
 

Il dialogo socratico è un metodo deliberativo, basato sull‟esperienza, sull‟argomentazione individuale e sul 
ragionamento collegiale.  
In questo innovativo percorso “partecipativo” sono stati coinvolti tutti gli attori coinvolti nella presa in carico 

(pazienti, caregiver, professionisti della salute, referenti di Azienda - Area Vasta) riconoscendo, nel 

confronto, i pazienti e chi li rappresenta come partner nei processi di cura e di salute con e accanto ai 

professionisti. 
 

Il progetto avviato dalla bioeticista Dott.ssa Sara Casati è articolato in tre fasi:  
 

1. Un questionario in équipe per definire il quesito comune 

Il questionario costruito in un‟ottica di équipe complessa, inclusiva del paziente e del caregiver, con 

domande in comune e spazi di autovalutazione specifici è la prima e propedeutica tappa del percorso. 

Il questionario è strutturato in modo inclusivo, non è un questionario del paziente o del professionista 

della salute. È aperto al paziente, al professionista, al famigliare, in quanto interlocutori necessari e 

partecipi di questo processo di presa in carico quotidiana in équipe.  
:  

2. Dialogo Socratico 

Lo scopo del dialogo è ricercare, collegialmente, una risposta condivisa per quanto aperta e rivedibile a 

una problematica trasversale, che riguarda tutti i partecipanti. Viene svolto con comunanza d‟intenti 

all‟interno di una compagnia di soggetti interessati e opportunamente motivati a darsi ragione di un 

concetto generale, attraverso un‟accurata indagine di cosa esso sia o non sia, a partire dalle proprie 

concrete esperienze. 

È un vero e proprio gioco di squadra! Ogni domanda, dubbio, intuizione, osservazione, obiezione o 

ragionamento espresso e argomentato dal singolo partecipante viene preso in considerazione ed 

esaminato dall‟intero gruppo.  
 

3. Debriefing finale 

La fase conclusiva del dialogo socratico, ha la finalità di creare, attraverso il ragionamento delle 

questioni emerse, le soluzioni migliorative perseguite attraverso l‟attuazione del progetto. 
 

Dopo aver compilato il questionario proposto, nel quale veniva chiesto ai partecipanti le informazioni di base 

e il ruolo di paziente, familiare, caregiver o professionista, ci siamo confrontati nell‟incontro tenutosi a 

Bologna il 19 settembre scorso. 
 

A questo interessante incontro, facilitati dalla dottoressa Sara Casati hanno “Socraticamente dialogato”:  

-  Anna Paola, Claudia, Danila, Elisabetta, Omar e Umberto 

(in qualità di pazienti, familiari e rappresentanti di AIG), 
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-  Carla Carli, referente per le Malattie Rare, Direzione medica di Presidio di Rimini, AUSL Romagna, 

-  Letizia Manneschi, neurologo responsabile dello spoke di Parma, 

-  Morena Pellati, responsabile del Programma Anziani e fragilità, Dip. Cure Primarie, USL di Reggio Emilia, 

-  Morena Ricci, infermiera referente dell‟infusione a Forlì, 

-  Valeria Tugnoli, neurologo responsabile dell‟hub di Ferrara, 

-  Valter Neri, neurologo responsabile dello spoke di Forlì. 
 

Il gruppo di lavoro è stato bilanciato in modo da poter rappresentare e includere pazienti e professionisti 

rappresentativi dei: 

 Differenti ambiti territoriali 

 Ruoli e livelli diversi ma complementari in gioco nella presa in carico. 
 

Ogni partecipante ha raccontato un‟esperienza nella quale è stato coinvolto e da questa esposizione è 

proseguito il dialogo partecipativo al fine di individuare tutte le criticità incontrate. 

Da questi esempi di esperienze vissute è stata scelta “la storia” di un paziente Pompe che, nel suo percorso 

terapeutico, ha interessato e coinvolto tutte le figure professionali preposte a ogni livello di gestione. 
 

Gli aspetti determinanti che hanno caratterizzato l‟analisi di questa vicenda e della relativa presa in carico da 

parte del sistema sanitario sono stati:  
 

Il ruolo del paziente, la consapevolezza dei suoi bisogni e dei suoi diritti, essere squadra competente 

e globale per la gestione del paziente tra hub & spok e medico di famiglia, oltre alla condivisione di 

un approccio sistemico multidisciplinare e di un follow-up personalizzato che nella fase finale della 

“filiera” gestionale si è concretizzata, per il paziente, in una buona presa in carico con la praticità di 

potersi infondere vicino casa.  
 

L‟ottimale gestione di presa in carico del paziente narrato nella storia è stata resa possibile esclusivamente 

grazie sia dal “gioco di squadra” praticato, sia dall‟elevata professionalità delle parti interessate.  
 

 

Per quanti ci leggono precisiamo che il termine Hub & Spoke indica le aree di attività di livello, il quale parte 

dal presupposto che per determinate situazioni e complessità di malattia siano necessarie competenze rare e 

costose che non possono essere assicurate in modo diffuso, ma devono invece essere concentrate in Centri 

regionali di alta specializzazione a cui vengono inviati gli ammalati dagli ospedali del territorio (“servizi 

ospedalieri periferici”). 

Il modello prevede, pertanto, la concentrazione dell‟assistenza di maggiore complessità in “centri di eccellenza” 

(hub) e l‟organizzazione dell‟invio a questi “hub” da parte dei centri periferici (spoke)  dei malati che superano la 

soglia di complessità degli interventi effettuabili a livello periferico. 

 
 

La meta-analisi delle reciproche esperienze, condivise nell‟incontro di Bologna, ha fornito utili indicazioni per 

il debriefing finale tenutosi presso l‟Ospedale di Forlì lo scorso 17 novembre. 
 

Nell‟incontro conclusivo del dialogo socratico si è cercato di “materializzare” sia le indicazioni emerse nel 

precedente incontro sia la definizione delle questioni “aperte” che il gruppo di lavoro ha prodotto. 
 

È risultato fondamentale e determinante che, per una eccellente percorso terapeutico del paziente, il team di 

gestione deve essere necessariamente composto da: 

Istituzioni amministrative (a vario livello), dai centri sanitari hub & spoke, medico di base, équipe 

multidisciplinare, (dedicata in base alle effettive necessità del paziente), altre figure di riferimento, tra queste 

il “centro infusionale” (qualora non rientrasse nelle competenze dello spoke) unitamente al paziente e 

all‟associazione pazienti di riferimento. 
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Il paziente, essendo parte integrante di questo programma, non si sentirà abbandonato, sarà aggiornato 

sull‟effettivo “management“ della sua patologia e potrà scambiare informazioni utili per migliorarne la 

gestione.  
 

Alla luce di queste considerazioni, questo progetto “socratico” si pone con l’obiettivo di redigere un 

protocollo regionale sul quale verranno riportate tutte le indicazioni di formazione e informazione, 

definibili come “linee guida”, per una migliore presa in carico di qualità del paziente affetto dalla 

malattia di Pompe. 
 

 

 

Progetto:   

       “Malati rari LSD consensus conference” 

 

L‟Università Bocconi di Milano che è una delle più importanti università del mondo, sempre attiva con 

laboratori permanenti di ricerca in tutti i settori, per la prima volta è interessata a stilare un progetto 

sull‟assistenza e la cura delle malattie rare. 
 

Il progetto, denominato “Malati rari LSD consensus conference” coinvolge oltre mille pazienti con malattie ad 

accumulo lisosomiale e vede interessate le Associazioni a cui i pazienti fanno riferimento. 
 

Sono state coinvolte le seguenti Associazioni: 
 

 AIG – Associazione Italiana Glicogenosi  (per la malattia di Pompe) 

 AIMPS - Associazione Italiana Mucopolisaccaridosi 

 AISMME – Associazione italiana Studio Malattie Metaboliche 

 UNIAMO/FIMR – Federazione Italiana Malattie Rare 
 

Lo scorso mese di giugno abbiamo inviato ai pazienti iscritti/associati ad AIG il questionario oggetto del 

presente studio, unitamente a una lettera di presentazione. 

Le 70 domande contenute, (unificate per tutte le patologie) erano finalizzate a chiarire gli aspetti riguardanti 

l‟identità del paziente, il percorso diagnostico, la presa in carico presso i Centri Sanitari di riferimento e di 

cura, il riconoscimento sia dell‟invalidità civile, sia della legge 104/92 e il rapporto/supporto con 

l‟Associazione di riferimento. 
 

Desideriamo ringraziare quanti hanno aderito alla buona riuscita di questo progetto, i dati raccolti dai 

questionari pervenuti ci permetterà di sviluppare, in sinergia con le altre Associazioni, politiche istituzionali 

più efficaci per far valere il vostro diritto alla salute e alla cura. 

 

 

Incontro con Jon Crowley  (Amicus Terapeutics) 
 
Dal 6 al 9 settembre di quest‟anno  si è tenuto a Roma il Simposio Annuale per lo studio degli errori 

congeniti del Metabolismo (SSIEM- Society for the Study of Inborn Errors of Metabolism).  
 

In questa occasione, ricercatori provenienti da tutto il mondo relazionano sulle novità scientifiche collegate  

alle malattie metaboliche, con l‟intento di condividere esperienze e conoscenze per lo sviluppo di comuni 

protocolli terapeutici.  Anche le aziende farmaceutiche partecipano al Convegno, presentano i loro prodotti e 

si confrontano, auspicando collaborazioni, con medici e ricercatori presenti. 
 

In rappresentanza di AIG Linda Martino ha preso parte a questo evento. 
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Tra le aziende presenti c‟era anche l‟Amicus Terapeutics, compagnia statunitense che utilizza tecniche 

innovative di biotecnologia per sviluppare terapie per persone affette da malattie rare.  
 

Focalizzano, in particolare, la loro attenzione su alcune patologie lisosomiali tra le quali la malattia di Pompe. 
 

Attualmente, i ricercatori di questa azienda farmaceutica stanno conducendo uno studio clinico  per 

verificare la sicurezza e l‟efficacia di una  nuova strategia terapeutica.   

Essa si basa sulla somministrazione di una originale  formulazione della molecola enzimatica rhGAA (la 

molecola utilizzata attualmente nella terapia enzimatica sostitutiva) chiamata ATB200, associata 

all‟assunzione preliminare di un farmaco chaperone  detto AT2221.   

Gli studi sono in Fase 1 e Fase 2 e sono in via di reclutamento pazienti per verificare la sicurezza, la 

tollerabilità e l‟efficacia della nuova terapia. 
 

Durante questo evento ho  avuto il piacere di incontrare il Presidente della Amicus: John Crowley, il quale è 

padre di due ragazzi affetti dalla malattia di Pompe ed è la persona a cui si è ispirato il film “Misure 

straordinarie” con Harrison Ford.  
 

Nella conversazione intercorsa, John, che parla anche un po‟ di italiano, ha confermato il suo proposito di 

allargare il progetto di ricerca anche in Italia, sottolineando l‟impegno dell‟ Azienda a sostegno dei pazienti e 

delle associazioni che li rappresentano, alla divulgazione delle conoscenze relative alle patologie 

sostenendo una rete di collaborazione che rappresenti le esigenze delle comunità di malati rari. 
 

Da parte nostra, l‟Associazione accoglierà tutte le proposte che possano offrire nuove prospettive 

terapeutiche, nel rispetto e nella tutela dei diritti e della salute degli appartenenti alla nostra Comunità.  
 

L‟interesse e le energie che le industrie farmaceutiche stanno indirizzando verso la malattia di Pompe,  ci  

induce ad attendere fiduciosi l‟apertura di nuove opportunità,  in un futuro non così lontano. 

 

Malattia di Pompe:  notizia scientifica  (pubblicata il 4 novembre 2016) 

La Dott.ssa Priya Kishnani  (PhD, del Centro Medico della Duke University, USA) nell‟intervista pubblicata 

sul canale Youtube    https://www.youtube.com/watch?v=vxq65-T2J_c    riporta lo “stato dell’arte” sulla 

Malattia di Pompe, consigliando indicazioni terapeutiche sul trattamento clinico del paziente. 
 

Di seguito il testo della video-intervista tradotta da Fabio di Pietro che ringraziamo. 

 

Malattia di Pompe:  

Il lavoro non è ancora finito, molte domande ancora senza risposte.  
 

Molti ritengono che il lavoro sia finito perché è stata sviluppata e approvata una terapia.  
 

Devo in realtà dire che è necessario rimanere umili, ascoltare i pazienti e sentire quali siano ancora le sfide 

da affrontare, tutto ciò è fondamentale per permettere scoperte future e garantire il massimo beneficio per i 

pazienti.  
 

La terapia enzimatica sostitutiva è solo una parte dell‟intera equazione; bisogna curare i pazienti nel loro 

insieme, in una visione globale, e pertanto è necessario un approccio multidisciplinare.  

Questo tipo di patologie sono multisistemiche; la terapia enzimatica sostitutiva sicuramente fornisce 

all‟organismo ciò che gli manca, ma sono necessari anche una buona fisioterapia, una buona terapia 

occupazionale, la logopedia, eccellenti pneumologi, cardiologi, fisiatri, dietisti, fisioterapisti etc… 
 

A volte tendiamo a dimenticare questi aspetti… per la Pompe ci concentriamo tanto sugli aspetti muscolo-

scheletrici, ma ci dimentichiamo di fare alcune domande e chiedere quali altri problemi vengono affrontati.  
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Ho chiesto, per esempio, ad un gruppo di donne se avessero problemi di incontinenza (un problema per il 

quale spesso si prova ritrosia o imbarazzo a parlarne) e avendo instaurato con loro un buon rapporto ho 

scoperto che l‟incontinenza può essere uno dei problemi che bisogna affrontare, che magari migliora con la 

terapia enzimatica. Il punto è che se prima non si fa la domanda, come si può ottenere una risposta?  
 

Abbiamo sviluppato dei questionari e abbiamo così scoperto che questo aspetto migliora con la terapia. 

Detto ciò, ci sono tante altre questioni in sospeso come, ad esempio:  riusciamo a fare arrivare l‟enzima 

somministrato in maniera efficace nei tessuti target, cioè i lisosomi, i muscoli, e per muscoli intendo la 

muscolatura scheletrica liscia e quella cardiaca, sfinteri etc.?  
 

La risposta può essere positiva o negativa, può essere limitata a un certo periodo di tempo, alla crescita 

oppure i bisogni aumentano e non riusciamo a fare abbastanza.  

Quindi, quella che era stata approvata come dose standard, ovvero 20 mg/kg di peso corporeo ogni 2 

settimane, magari non va bene per tutti.  
 

E ci rendiamo conto che una dose molto più alta è necessaria per molti di questi pazienti, per avere un 

beneficio continuo dalla terapia. 

Questa è stata una terapia di prima generazione, una terapia salva-vita, ma non è ancora la risposta 

ottimale… la terapia di prossima generazione, alla quale stanno lavorando sia Genzyme, sia  Amicus sia 

Valerion Therapeutics.  
 

Poi, ovviamente, l‟obiettivo finale è la terapia genica sostitutiva, che è stata già avviata per alcune patologie 

rare.  
  

E anche se sembrano obiettivi lontani, per molte delle cose di cui sto parlando ci sono trial clinici, o sono in 

fase pre-clinica, e penso che nel prossimo decennio avremo la terapia enzimatica di prossima generazione,  

un approccio multidisciplinare all‟assistenza, e linee guida per aiutarci ulteriormente a capire quale è la dose 

adeguata. 
  

La nostra ultima missione rimane la terapia genica, o una terapia enzimatica che non deve essere ripetuta 

ogni due settimane per poter migliorare la qualità di vita dei nostri pazienti. 

 
 
Rinnoviamo a tutti gli auguri di Buone Festività,  
 
Linda Martino - Umberto Ubaldi 
 

 
 
 
 
 
 
 

Collaborare, partecipare, conoscere, sostenere, proporre sono le azioni che A.I.G. svolge insieme ai  

partner. TELETHON, MIR, AIM, EURORDIS, IPA ognuno con le sue  peculiarità ma uniti e determinati nella 

ricerca scientifica, nel sostenere i diritti del malato, nel sostenere la famiglia nell‟affermare quanto tutto ciò 

che è raro non può esserlo per sempre. 
 

AIG – Partner … 



 

 

19 

 
 
 
 
 
 

Qui di seguito potete vedere quali sono state le nostre partecipazione laddove siamo stati chiamati ad 

esserci… l‟impegno che AIG ha nell‟essere presente possibilmente ovunque è notevole.  

E‟ nostro interesse conoscere ed essere sempre informati per riportare a tutti i soci ciò che viene studiato nel 

mondo. 

Chiaramente la partecipazione dei soci alla vita dell‟associazione è un elemento di fondamentale importanza 

per ogni associazione.  

Essa può esprimersi attraverso varie forme e modalità. In ogni associazione, infatti, i soci possono esprimere 

la propria individualità e le proprie opinioni a seconda dei propri interessi e delle proprie propensioni 

personali.  

Tramite il proprio impegno, indipendentemente dal campo in cui esso viene espresso, ogni socio 

contribuisce allo sviluppo di una sana dialettica, elemento fondamentale per uno sviluppo democratico e 

armonico della associazione. 

 

AIG  -  INFORMA: 

PROGETTO  CAMN   

 
 

L‟Associazione   Italiana Glicogenosi è lieta d‟informarvi che siamo entrati a fare parte del ”Coordinamento 

Associazioni  Malattie Neuromuscolari“ voluto e fortemente sostenuto dalla UILDM (Unione Italiana Lotta 

Alla Distrofia  Muscolare) che, in occasione della propria Assemblea Nazionale, ha lanciato una proposta, un 

patto di unione fra le diverse Associazioni e comunità scientifiche che si occupano di malattie 

neuromuscolari affinché: 

“UNITI SI È PIU’ FORTI e SI PUO’ INCIDERE DI PIU’ 
 

a sostegno della ricerca, nella lotta quotidiana per migliorare la qualità di vita di tutte le persone 

colpite da patologie neuromuscolari e delle loro famiglie. 
   

La  volontà di creare un fronte comune, una forza in grado di approfondire e supportare lo sviluppo, su scala 

nazionale delle tematiche scientifiche, politiche e sociali che riguardano le patologie muscolari, ha permesso 

la nascita del CAMN (Coordinamento Associazioni Malattie Neuromuscolari) e l‟avvio dei lavori dei tre 

Gruppi operativi individuati all‟interno dello stesso. 

La presentazione ufficiale del progetto Unione, dei suoi obiettivi e delle attività che vedranno impegnati i tre 

Gruppi di lavoro, è stato proposto dal Prof. Gabriele Siciliano e dal Prof. Maurizio Moggio in occasione del 

16° Congresso Nazionale AIM tenutosi a Lecce. 
 

Obiettivi e azioni dei Gruppi di lavoro:  LEA = Livelli Essenziali di Assistenza 

Attraverso questo Gruppo, parlando con voce comune nel dialogo con le Istituzioni, si lavorerà per avere 

“LEA uguali per tutti“, facendo in modo, tra le altre cose, che i buoni principi della ricerca clinica e degli 

standard di cura vengano attuati in tutto il Paese e vi siano Linee Guida condivise e applicate su tutto il 

territorio.  

Concretamente, il gruppo avvierà uno studio delle proposte per il rinnovo dei LEA attualmente allo studio del 

Governo e lavorerà insieme alle altre associazioni e ai medici sul territorio per realizzare un‟indagine 

preliminare dei livelli di applicazioni degli stessi in ambito locale.  

AIG – Propone e parteciapa … 
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I REGISTRI 
 

I Registri delle malattie rare sono uno strumento prezioso per migliorare la conoscenza di 

queste malattie e per sostenere la ricerca di base, clinica ed epidemiologica, così come per 

sorvegliare i farmaci orfani. I Registri sono fondamentali sia per le persone affette da malattie 

rare sia per le autorità nazionali competenti al fine di sostenere e pianificare i servizi sanitari e 

sociali. 

 

Successivamente, programmerà incontri con le istituzioni regionali per favorire il confronto e l‟analisi, con 

l‟obiettivo di una diminuzione della ”migrazione passiva“ verso altre regioni a causa di una disattesa 

applicazione dei LEA. 
 

Registri patologia: 

Affiancandosi e collaborando con l‟Associazione dei Registri dei Pazienti con Malattie Neuromuscolari (che 

esiste dal 2009), questo Gruppo lavorerà affinché i diversi Registri esistenti arrivino a dialogare tre loro in 

modo utile e coerente, per rendere i dati contenuti veramente fruibile da tutti (medici, ricercatori e pazienti), e 

possano essere supportati nel tempo.  

Primo obiettivo concreto del coordinamento su questo tema, dunque, sarà promuovere un dialogo con le 

istituzioni governative e l‟Istituto Superiore di Sanità per definire un Disegno di Legge che identifichi le 

responsabilità nella strutturazione, ne mantenimento e nell‟utilizzo dei Registri.  

Questa attività sarà sviluppata in sinergia con l‟Alleanza Neuromuscolare  nata nel 2015 su iniziativa di AIM, 

ASNP e Telethon, con cui c‟è condivisioni d‟intenti. 
 

Formazione: 

Attraverso questo gruppo, il CAMN si attiverà per una formazione in ambito medico-sanitario e verso i 

pazienti e i familiari, attraverso la produzione di Linee guida chiare e personalizzate per gruppi di patologie. 

Inoltre il CAMN lavorerà per la realizzazione di un ”progetto formativo congiunto” per il personale medico 

sanitario. 
 

Il Coordinamento: 

Il Referente Maria Letizia Solinas che dopo la nascita del CAMN svolgerà insieme agli altri componenti del 

suo Gruppo definito di Collegamento, il compito di tenere le fila dei lavori svolti dai gruppi descritti  

precedentemente. 
 

L‟Associazione Italiana Glicogenosi si è inserita nel Gruppo che lavorerà sui Registri. 
 

 

 
 
 
 

 
   
 

Composizione Gruppi di collegamento e di Lavoro: 
 

1. Gruppo LEA, cui aderiscono: 

- Claudio Bruno (Istituto Pediatrico di Ricovero e Cura a carattere Scientifico G. Gaslini, Genova) 
- Graziella De Martino (Miotonici in Associazione) 
- Fabrizio Farnetaani (Mitocon)  
- Christian Mori (Famiglie SMA, referente del Gruppo) 
- Gabriele Siciliano (Presidente AIM) 

 

2. Gruppo Registri, cui aderiscono: 

- Anna Ambrosini (Fondazione Telethon, referente del Gruppo) 
- Daniele Coli (Parent Project) 
- Giulia Da Re (Gruppo COL6) 
- Tizziana Mongini ( AOU Città della Salute e della Scienza. Torino)  
- Cristina Rebagliati (Mitocon)  
- Fabrizio Seidita (Presidente AIG) 

- Rossella Tupler (Università degli studi di Modena e Reggio Emilia) 
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3. Gruppo Formazione, cui aderiscono: 

- Stefano Mazzariol (Parent Project, referente del Gruppo) 
- Rossella Palatella (ASAMSI) 

- Domenico Porcelli (Mitocon) 
- Nunzio Riccobello (ASAMSI) 
- Filippo Santorelli (Vicepresidente CMS UILDM) 

 

4. Gruppo di Collegamento composto da: 

- Maurizio Moggio (Fondazione IRCSS Ca‟ Granda, Milano) 
- Luisa Politano (Presidente CMS UILDM) 
- Luigi Querini (Presidente UILDM) 
- Maria Letizia Solinas (ASAMSI, referente del Gruppo) 
- Carlo Giacobini (Handilex.org) - disponibile a supportare i Gruppi come Consulente Tecnico Esterno 

 

Il CAMN ha condiviso gli intenti e i modi e i tempi in cui raggiungerli, ovvero un paio di anni. 

La nostra Associazione cercherà di seguire questo gruppo di lavoro con l‟augurio di trovare altri associati 

che possono collaborare al mantenimento dei tanti impegni istituzionali che ci vengono richiesti da più parti.  

 

Convegno:  
 

TELETHON :  

DIALOGHI DI SCIENZA CON I CITTADINI: TERAPIE DI FRONTIERE PER LE MALATTIE RARE 
 

Essendo L‟A.I.G. entrata a fare parte delle Associazioni “ Amiche di Telethon”, siamo stati invitati a partecipare al  

Convegno Telethon/ ESGCT 18 ottobre 2016- Firenze dove si è tenuto un meeting  tra la European Society of Gene 

& Cell Therapy (ESGCT) e la International Society for Stem Cell Research (ISSCR), organizzato in 

collaborazione anche con l‟Associazione di Biologia Cellulare e del Differenziamento (ABCD). 
  

Si è trattato di un evento unico, d‟ incontro delle principali comunità scientifiche attive nel settore della 

terapia genica e delle cellule staminali che per la prima volta hanno deciso di ritrovarsi in un meeting 

congiunto intitolato “Changing the face of modern medicine: Stem Cells & Gene Therapy”.  

Il congresso ha visto la partecipazione di scienziati provenienti da tutto il mondo. 
 

Il convegno è stato preceduto da un evento dedicato alle Associazioni e ai malati rari, nonché agli studenti 

universitari e ai cittadini interessati. Fondazione Telethon è stata scelta per organizzare questa giornata di 

Public engagement in testa al convegno.  
 

E‟ stata l‟occasione per ritrovarci, ancora una volta, per condividere gli aspetti scientifici ed etici dell‟uso delle 

cellule staminali e della terapia genica: le nuove frontiere del gene editing, l‟uso dei test genetici, gli 

screening neonatali, l‟utilizzo del modello animale. L‟obiettivo del Convegno è stato quello di progredire 

insieme nella creazione di una cultura condivisa su questi temi. L‟incontro ha previsto anche una parte 

interattiva dove le Associazioni sono state  chiamate ad esprimere le proprie opinioni su questi temi. 
 

Sono stati presentati i lavori dei seguenti ricercatori:  
 

ALBERTO AURICCHIO - Curare con i geni: cosa significa allo stato attuale. 
 

GIANCARLO LA MARCA  - Lo screening metabolico allargato: che cos‟è, com‟è regolato. 

  e quali prospettive apre. 
 

GIULIANO GRIGNASCHI - L‟uso del modello animale nella ricerca, perché è ancora fondamentale. 
 

GIUSEPPE TESTA - Cellule staminali e sequenziamento del genoma: nuove frontiere della medicina. 
 

LUIGI NALDINI - Gene Editing, una nuova era nella biologia molecolare. 
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Convegno:  
 

MALATTIE NEUROMETABOLICHE CONGENITE,  
COME RICONOSCERLE E COME CURARLE: Focus sulle Malattie da accumulo lisosomiale. 
 

Si è tenuto a Catania, il 15 e 16 settembre, un convegno dal titolo "le malattie neurometaboliche congenite”, 

organizzato dalla Clinica Pediatrica del Policlinico di Catania dai dott. Agata Fiumara, Concetta Meli e 

Martino Ruggieri e il Prof. G. Sorge. 
 

L'evento ha visto la partecipazione e il contributo dei maggiori esperti nazionali nel campo delle malattie 

genetiche metaboliche che si sono confrontati su quanto già acquisito in questo campo, e hanno anche 

annunciato i più recenti progressi in campo diagnostico, clinico e terapeutico. 
 

Un auditorio interessato e partecipe ha contribuito alla riuscita dell'evento, nel corso del quale Roberto Di 

Pietro, referente A.I.G. Regione Sicilia, ha esposto la sua relazione. 
 

La testimonianza esposta da Roberto ha trasferito all‟uditorio medico il vissuto del paziente e l‟importanza 

dell‟ associazionismo.  

Infatti, in patologie come quelle di cui si è discusso al convegno di Catania, è fondamentale tenere presente 

che il medico specialista dovrà confrontarsi non semplicemente con una patologia, ma con un paziente,con  

le associazioni e i suoi caregiver. 

Questi ultimi spesso fondamentali per il management della sanità, relativamente alle complicazioni, che 

comportano le malattie neuro muscolari congenite.  
 

Il clinico specialista deve sapere che l'AIG può affiancarlo e supportarlo anche per abbattere le barriere di 

insensibilità burocratica che spesso circondano i malati rari, e in questo senso, l'Associazione va considerata 

come un necessario, se non indispensabile partner per un buon governo della sanità. 
 

Anche in questo senso il convegno ha fornito l'occasione di accendere una luce su questi aspetti, che sono 

stati sicuramente recepiti dai clinici presenti all'evento di Catania. 

 

 

 

Convegno:  I PERCORSI DI SCREENING DELLE MALATTIE NEUROMUSCOLARI 
 

Si è tenuto a Palermo sabato 1 ottobre il secondo round di un corso di formazione per i Medici di Medicina 

Generale sulle malattie neuromuscolari. 

L‟evento si è svolto presso la sede dell‟Ordine dei Medici di Palermo, in una cornice istituzionale adeguata 

alla complessità dei temi trattati e delle problematiche affrontate. 
 

Il corso si è sviluppato nell‟arco di alcuni mesi, unendo alla formazione residenziale da parte di qualificati 

docenti, anche moduli di apprendimento e verifica via web, e i risultati raggiunti sono stati poi certificati 

attraverso la somministrazione di batterie di domande da compilarsi da parte dei discenti. 
 

Nell‟evento del 1 ottobre, Roberto Di Pietro, referente A.I.G. Regione Sicilia, ha aperto i lavori con una 

relazione indirizzata a sensibilizzare i Medici di Medicina Generale ed i Pediatri di Libera Scelta, sulle 

problematiche che investono le famiglie che devono confrontarsi giornalmente con un familiare affetto dalla 

malattia di Pompe e il ruolo che AIG svolge a supporto dei pazienti e loro familiari. 
 

Successivamente sono intervenuti il dott. Giuseppe Cosentino, ricercatore medico presso l‟Isitituto di 

Neuropsichiatria del Policlinico Universitario di Palermo, e la dott. Grazia Crescimanno, ricercatore medico 

dell‟Istituto di Biomedicina ed Immunologia Molecolare del Consiglio Nazionale delle Ricerche e 

responsabile del Centro di Riferimento Regionale per le Malattie Rare in ambito respiratorio presso 

l‟Ospedale Cervello-Villa Sofia di Palermo. 
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Da sottolineare la partecipazione di un buon numero di MMG e PLS, e l‟alto grado di interattività con 

numerose domande e la certezza che i clinici coinvolti abbiano appreso ed empatizzato una maggiore 

sensibilità verso i pazienti con Malattie Rare e la Malattia di Pompe. 

 

 
 
 
 
 
 
 

Nuove notizie sul fronte della  “sperimentazione genica” per la glicogenosi 1/a. 
 

Il Prof. David A. Weinstein, medico americano che si sta occupando del progetto di ricerca volto a trovare 

una soluzione definitiva per la diffusa forma di Glicogenosi 1/a, ha trasferito il suo team in due nuovi 

laboratori nello stato del Connecticut (Connecticut‟s UConn School of Medicine e Connecticut Children‟s 

Medical Center). 
 

I motivi del trasferimento derivano da una maggiore esigenza di spazi, in vista delle sperimentazioni 

sull‟uomo che cominceranno nel nuovo anno e che potrebbero essere estese anche in territorio europeo. 
 

Questa è la causa per cui è slittata la sperimentazione sull‟uomo annunciata dal Prof. Weinstein durante il 

Convegno Nazionale AIG svoltosi a Rimini nel mese di novembre 2015. 
 

Agli inizi del 2017 cominceranno i trial clinici per la terapia genica, realizzata col sostegno dell‟azienda 

farmaceutica inglese Dimension Therapeutics. 
 

Ulteriori informazioni saranno disponibili durante il convegno internazionale di Groningen, a cui parteciperà il 

ricercatore statunitense. 

 

 

Incontro con un referente del convegno IGSD 2017 
 

Ho avuto modo di visitare l‟ospedale di Groningen e di incontrare il Dr. Terry Derks, medico olandese che si 

sta occupando dell‟organizzazione dell‟evento. 

Nuovi studi riguardanti il management delle patologie (che prevedono un‟analisi dei picchi glicemici e delle 

risposte insuliniche) saranno discussi durante le presentazioni del congresso. 

Niccolò Seidita 

 

 

4° Conferenza Internazionale GSD2017 – Groningen – 15/17 giugno 2017 

AIG - International 
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La GSD International Conference 2017 è una conferenza scientifica 

per tutti i tipi di glicogenosi (GSD) organizzata a Groningen (Olanda) 

dal 15 al 17 giugno 2017. 

Lo scopo della Conferenza è finalizzato a migliorare la comprensione di tutte le tipologie della GSD, 

incoraggiare i progressi nelle terapie, migliorare la gestione della malattia, facilitare la formazione di reti di 

scienziati, grazie alla partecipazione delle associazioni di pazienti e il coinvolgimento di tutte le figure 

interessate dalla GSD in ambito internazionale. 
 

L‟indirizzo web per consultare il programma completo è il seguente:   http://igsd2017.com/ 
 

 

 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
Universitair Medisch 

Center Groningen 

 
 
 

 
 
 

 
 
 
 
 
 
 
 

Legge 104/92 e Invalidità: IL TABU’ DEI DIRITTI NON RICONOSCIUTI 
 
L‟A.I.G. è al vostro fianco nel riconoscimento dei diritti. 
 

Sono tante le telefonate che giungono a Voce Amica da parte di pazienti o dalle loro famiglie che con 

angoscia ci raccontano le loro storie di diritti negati. 
 

Storie  di vita quotidiana dove, ahimè, spesso sono stati negati diritti come: il riconoscimento 

dell‟invalidità, l‟indennità di accompagnamento, i permessi giornalieri per recarsi a fare esami e visite 

specialistiche… Percentuali di invalidità che diminuiscono anche se il paziente non si è modificato nella 

sua patologia. 
 

La sussistenza dei requisiti giusti  dà diritto alle agevolazioni che hanno anche altre malattie meno rare 

della nostra! 
 

A tutti diciamo che noi ci siamo per aiutarvi nel riconoscimento dei vostri diritti… 

AIG – i diritti dei disabili … 
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Alessandra Sala 

Referente AIG - Glicogenosi tipo 1/a 

Responsabile eventi e comunicazione AIG 

 
 

Non è stato facile per una piccola associazione come la nostra riuscire a realizzare uno spot pubblicitario e 

ancora più difficile è stato riuscire a metterlo in onda.  

Dopo un lavoro estenuante ci siamo riusciti… speriamo anche in futuro! 

 

SPOT:  “TOGETHER WE ARE STRONG” 

 

Dopo Sky, anche la Rai dal 20 al 29 febbraio ha trasmesso gratuitamente sulle sue reti lo spot della nostra 

associazione “Together we are strong” (Insieme siamo più forti) realizzato dal regista Carlo Hintermann e 

dedicato alla Glicogenosi II o malattia di Pompe e ha postato lo spot anche su tutti i suoi social network (e 

qui rimarrà per sempre) con milioni di visitatori ogni giorno. 
 

Lo spot è stato studiato come un libro pop-up, dalle cui pagine prendono forma i diversi personaggi. 

“Immaginate -ha affermato il regista-  un universo dove tutto si muove a fatica, un parco incantato dove la 

volontà delle persone e una diagnosi precoce può rimettere tutto in moto, facendo svanire l‟incantesimo. 

  

Ancora una volta è il gioco che ci permette di cambiare le cose, rompendo la barriera dell‟isolamento, perché 

siamo tutti giocatori sul campo della vita. La voce che accompagna i disegni è quella del piccolo Lorenzo 

Guidi uno dei protagonisti della fortunata serie Braccialetti rossi. 

 

 

 

 

 

 

AIG – in onda … 
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INTERVISTE  

Per poter essere intervistati sulle reti Rai bisogna avere una notizia interessante da proporre e tanta 

pazienza. Dopo innumerevoli telefonate e mail abbiamo ottenuto di andare in onda a parlare della 

glicogenosi e della nostra associazione. Dove? 
 

 

Rai 1 

Niccolò Seidita e Alessandra Sala sono stati ospiti del Tg1 nella trasmissione Fa‟ la cosa giusta inserita nel 

programma di Uno mattina martedì 21 giugno alle 9,00. 
 

 

Rai 3  

Su Rai 3 il 9 giugno Niccolò Seidita e Alessandra Sala sono stati invitati per parlare della glicogenosi 1 e del 

libro Quattro ali per volare. 
 

Il 3  settembre, sempre su Rai 3, Fabrizio Seidita, presidente dell‟associazione italiana glicogenosi e 

Gianfranco Stefanelli Referente AIG della Regione Piemonte sono stati ospiti della rete per parlare della 

Glicogenosi II o malattia di Pompe.  
 

 

Farmindustria 

Roberta Di Martino è stata una dei testimonial del video girato per Farmindustria sulle malattie rare e ha 

parlato della sua lotta quotidiana con la Glicogenosi II. 
 

In merito a questa esperienza riportiamo la sua testimonianza: 

 

 

 

Le impressioni di Roberta:    La ricerca “ri-guarda” le persone 

Nel mio immaginario un ricercatore e una casa farmaceutica sono quello che c‟è di più distante  dal 

paziente, dal malato, dalla malattia, dal sintomo… E per lungo tempo anche la concretezza delle esperienze 

mi ha restituito questa ipotesi non come una  fantasia, ma quanto realtà evidente. 

Poi da più parti ho iniziato a scorgere invece un bisogno prepotente e inevitabile da parte di tante realtà della 

nostra società di tornare a “toccare” con mano , a guardare da vicino quello che l‟evoluzione delle relazioni 

moderne ha allontanato. 

Per questo ho accettato di essere intervistata sul tema del rapporto “malattia e ricerca” per il convegno 

annuale di Farmindustria .  

Ho intravisto la possibilità di riportare le categorie di “paziente, malato, malattia, sintomo, cura ecc.” alla loro 

origine più profonda e quindi alla Persona. Persona che come caratteristica e non con identità ha una 

malattia, un sintomo, necessita di cure… ed è stato incredibile perché ho sperimentato che, come spesso 

accade, se non ci piace la realtà con la quale ci confrontiamo i primi a dover cambiare siamo noi stessi. Poi il 

resto verrà…  

Ho pensato di avere la grande occasione di parlare a quel mondo che pensavo così distante e provare ad 

avvicinarlo… provare a farlo affacciare alla finestra. Accompagnarlo a “ri-guardare” come la ricerca abbia 

una ricaduta concreta non solo su un malato, non solo su una malattia, non solo su una nuova cura… bensì 

sulla vita reale, sulle emozioni, sulle speranze di quelle persone che affrontano malattie, sintomi e cure. 
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Ricordo lo sguardo del regista che mi intervistava, la sua voce calda e sicura che raccontava di una lunga 

esperienza incagliata però ogni tanto, fortunatamente per lui,  dalle emozioni che lo attraversavano. E non 

posso dimenticare la cura, il rispetto e la serietà dell‟ascolto da parte degli altri operatori… cameraman che 

sembrava guardarmi dentro, il signore che sollevava quel microfono buffo che  calava dall‟alto e mi faceva 

sentire un misto di imbarazzo e fierezza e ovviamente la preziosissima Cinzia, la Project Manager che ha 

reso tutto ciò che per me era una novità assoluta, un evento naturale.  

In seguito sono stata contattata da 

Antonio che ho invece conosciuto solo 

telefonicamente e via mail perché mi 

chiedeva di poter rilasciare un‟intervista 

che sarebbe stata pubblicata sul 

“Rapporto Biotech di Farmindustria 

2016”.  

Non avrei potuto non accettare…lo spirito 

sempre lo stesso provare a guardare il 

mondo con occhi diversi, provare a 

raccontare la malattia senza avere timore 

delle emozioni e procedendo senza 

temere e affrontando quella che defini-

sco, nel mondo medico, la grande 

anestetizzazione.  

Roberta di Martino       

 

Il Video è visibile sul canale YOUTUBE all‟indirizzo:  

https://www.youtube.com/watch?v=8ELRLoB6mLM 

 
 
 

 
 
 
 
 
 
 

I soci si raccontano e ci raccontano… 

Entusiasmo e determinazione sono gli ingredienti fondamentali per realizzare e organizzare una raccolta 

fondi o un evento divulgativo della nostra associazione utile a farci conoscere partendo dalle realtà locali per 

ampliare il nostro piano d‟azione. 
 

 

Tatiana:  UNA NEW ENTRY 

Mi chiamo Tatiana Barni e sono la mamma di Fabrizio Cardullo, un bimbo con glicogenosi 1/b diagnosticata 

da poco nel centro di malattie metaboliche del San Gerardo di Monza. È proprio lì che ho avuto modo di 

conoscere l‟Associazione che ho contattato tramite Voce Amica e questo mi ha permesso di incontrarvi. 

AIG – i soci si raccontano … 
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Con grande sollievo ho conosciuto altre mamme grazie ad una merenda insieme organizzata dalla referente 

della glicogenosi 1/b e ho percepito di non essere sola e di potere contare sulle persone dell‟Associazione 

per qualunque problema. 

Purtroppo non c‟è voluto molto per averne uno: INSERIRE IL MIO BAMBINO NEL MONDO DELLA 

SCUOLA… 

COSI‟ 
 

Grazie ad AIG è stato organizzato, in collaborazione con i Medici del San Gerardo di Monza, un incontro di 

informazione/formazione rivolto alle insegnanti della scuola dell‟infanzia dove è stato inserito a settembre 

Fabrizio. Il corso, che si è tenuto il 24 ottobre scorso, aveva l‟intento di spiegare l‟ipoglicemia e sottolineare 

l‟importanza della dieta nella gestione della glicogenosi.  
 

Grazie alla sensibilità della Dirigenza Scolastica il corso ha visto la partecipazione e l‟interesse di numerose 

insegnanti e non soltanto quelle a diretto contatto con l‟alunno interessato.  
  

Il ruolo di AIG e della referente è stato di fondamentale aiuto anche nella fase precedente l‟inizio dell‟anno 

scolastico in quanto la referente ha aiutato la famiglia a presentare direttamente alla scuola lo scenario 

dettagliato sulle reali necessità di un bambino con glicogenosi che inizia a frequentare la scuola e ad 

organizzare al meglio il suo inserimento. 
  

Grazie a questo intervento e alla disponibilità della scuola e delle maestre, l‟inserimento si è svolto 

serenamente e il bambino può frequentare regolarmente la scuola! Alle mamme come me, vorrei dire che: 

appartenere a qualcuno, a qualcosa, ti fa sentire accolto, compreso e sostenuto nei momenti particolari e 

difficili che inevitabilmente non mancano nelle nostre vite.  

Non perdiamo le opportunità che l‟Associazione ci può offrire, pur con i suoi limiti e con le sue difficoltà. 

Grazie a tutti 

Tatiana  

 

Gianfranco Stefanelli  -  Referente AIG: Regione Piemonte 
 

Ciao a tutti, nello spazio dedicato alle lettere dei soci vorrei parlarvi dell‟importanza del contributo che 

ognuno di noi può dare alla nostra Associazione AIG. 
 

Per farlo mi permetterete di collegami alla lettera (vedi foto) che mia figlia Alessia scrisse personalmente 

qualche anni fa, poteva essere il 2012 o 2013 e quindi avere 7 o 8 anni. 

Il bigliettino doveva essere di accompagnamento al bonifico che avremmo dovuto fare all‟indomani di una 

raccolta fondi. 

E‟ un biglietto carico di speranza e proprio per non deludere le loro/vostra/propria speranza che ognuno di 

noi dovrebbe impegnarsi ad innalzare sempre più la nostra Associazione. 
 

Qualcuno di noi è più bravo nell‟organizzare raccolte fondi, qualcun altro sa intrattenere rapporti 

internazionali e altri ancora i rapporti nazionali. 
 

Ognuno di noi può essere parte ATTIVA dell’AIG con le proprie capacità e attitudini. 
 

Questo è il messaggio principale per il quale vorrei usare questo spazio nel giornalino AIG 2016. 

Qui nella mia zona lo scorso mese di aprile siamo riusciti a realizzare ben due raccolte fondi, la giornata 

Zumbathon 3.0, terza edizione che, ogni anno, attira un numero sempre maggiore di partecipanti e “sponsor” 

(grazie al grande lavoro organizzativo).  
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Il 15 Aprile, in occasione della terza giornata mondiale della malattia di Pompe abbiamo organizzato un 

apprezzatissimo concerto con una cover band dei Beatles. 

Entrambi gli eventi hanno registrato un‟elevatissima partecipazione anche perché, essendo presenti da anni 

sul territorio, le persone cominciano a conoscerci e riconoscerci. 
 

Altri due impegni hanno caratterizzato il 2016, sono stato invitato ad una intervista radiofonica in primavera, 

e a settembre ho partecipato con Fabrizio Seidita ad una intervista televisiva andata in onda su Rai3, 

Regione Lombardia, in entrambe le occasioni l‟obiettivo è stato quello di far sentire la nostra voce e restare il 

meno possibile invisibili. 
 

Sul finire del 2016 ho cominciato a prendere i contatti e a imbastire relazioni per avere maggiori e migliori 

momenti di visibilità nell‟arco del prossimo anno. 
 

Mi scuso per essermi dilungato e vi saluto con un antico proverbio: 

 

“con molte ragnatele si può fermare un leone” 
 

Un sorriso,  

Gianfranco Stefanelli  

 

 

 

 

 

 

 

  Il messaggio di Alessia… 

 

 

 

 

Famiglia Ferrini:  MARATONA TELETHON… 

Abbiamo accolto con entusiasmo l‟invito di Alessandra a scrivere un articolo sulla nostra esperienza con 

Telethon e il servizio televisivo in occasione della maratona di dicembre 2015, ma al momento di scrivere le 

nostre considerazioni ed emozioni ci troviamo di fronte a un muro… ci proviamo lo stesso… 
 

Essere scelti per raccontare la storia della propria figlia per sensibilizzare una raccolta fonti destinata alla 

ricerca sulle malattie genetiche non riempie di orgoglio e non è un vanto perché, in realtà, significa rivivere le 

paure e le angosce e forse prendere ancora di più coscienza del ciclone che si è abbattuto sulla tua vita e 

soprattutto su quello di tua figlia. 
 

Nonostante ciò io e Daniele abbiamo voluto presentare Valeria, la sua glicogenosi e la sua vita “speciale”. 

E‟ stato un pomeriggio divertente e leggero perché anche se è emozionante e difficile riuscire a parlare dei 

sentimenti più profondi senza cadere nel melodramma, abbiamo cercato di trasmettere positività e coraggio. 

Un‟ impresa non facile né per noi né per Valeria. 

Valeria è stata, come sempre, la più forte di noi tre: la sua semplicità e razionalità ha, ancora una volta, dato 

una bella lezione di tenacia e voglia di vivere una vita normale… che poi, in fondo, è anche il nostro unico 

desiderio!!! 
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Sicuramente è stata un‟ esperienza che ci ha dato la possibilità di raccontare la nostra storia, magari per 

aiutare a far vedere un po‟ di luce in fondo al tunnel a quei genitori che si trovano nel momento di “muovere i 

primi passi” nel difficile mondo delle malattie rare. 
 

Magari gli occhi blu e il sorriso timido di Valeria hanno contribuito a raccogliere qualche euro in più e magari, 

questo dovremmo chiederlo a lei, a far sentire Valeria speciale e unica a tal punto da essere intervistata!!!  

  
 
Chiara e Grazia:  LE  MARMELLATE PER LA RICERCA… 
 

Quando abbiamo scoperto che Sara aveva la Glicogenosi una nostra amica, affetta da sclerosi multipla ci ha 

consigliato di prendere contatti con un‟associazione che radunasse altri malati, spiegandoci l‟importanza di 

far parte di  un gruppo che condividesse gli stessi problemi. 
 

È stato così che abbiamo conosciuto L‟AIG e al primo convegno a cui abbiamo partecipato abbiamo 

scoperto una grande famiglia, in cui ogni membro partecipa attivamente per raccogliere fondi destinati a 

finanziare la ricerca scientifica. 
 

Abbiamo quindi deciso di impegnarci per far conoscere questa malattia rara e per contribuire alla raccolta 

fondi, nella speranza che in un futuro non troppo lontano Sara possa migliorare la sua qualità di vita o 

addirittura guarire. 
 

Ma cosa potevamo fare?  Cosa eravamo capaci di fare? 
 

Abbiamo pensato di sfruttare l‟abitudine di “fare la 

marmellata” con vari frutti di stagione per l‟uso familiare 

secondo la ricetta della nonna Chiarina che prevede l‟uso di 

una scarsa quantità di zucchero e l‟apporto della mela come 

addensante. 
 

Siamo passate cosi dal preparare 20/30 vasetti di confettura 

per uso familiare a confezionare 150/200 vasetti che 

doniamo in cambio di un contributo a favore della nostra 

Associazione. 
 

La confettura ha il 70% di frutta, viene confezionata in 

vasetti resi allegri dalle etichette colorate forniteci da 

Venanzio, un altro socio, e che riportano anche  

l‟indicazione del sito AIG, per chi volesse cercare nuove 

informazioni.  
 

Abbiamo iniziato l‟esperienza con una piccola postazione 

davanti alla chiesa, poi in una manifestazione del Lions Club locale e ancora con uno stand alla festa del 

paese e man mano, per passaparola si è formato intorno a noi un gruppo di fidelizzati che apprezzano la 

confettura, sanno cos‟è la glicogenosi e sostengono la ricerca.  
 

Forse non è molto ma se ognuno di noi fa qualcosa, insieme possiamo fare tanto… 

 

Chiara e Grazia 
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«I vostri sogni non li può toccare nessuno, inseguiteli sempre. 
Perseverate, qualunque cosa vogliate fare nella vita. 

Appassionatevi a qualcosa, inseguite il vostro sogno e non fermatevi mai». 
 

               (F. Silvestre) 

 

 
Alessia Curcio:  LA MIA PASSIONE IL CANTO. 
 

Mi chiamo Alessia Curcio, ho 13 anni e mezzo e vivo a 

Villmergen (Svizzera) con la mia meravigliosa famiglia 

composta da mio padre Agazio, mia madre Lucrezia, 

mia sorella maggiore Sharon ed io. 
 

Frequento la quarta media. A scuola mi trovo bene sia 

con i compagni di classe sia con gli insegnanti.  

Con tutti loro ho un bel rapporto. 
 

Da piccola, ad appena 7 mesi, mi è stata diagnosticata 

la glicogenosi di tipo 3a che mi ha visto e mi vede 

tutt‟ora obbligata a un‟alimentazione mirata e controllata, 

oltre a una serie di esami e ricoveri ospedalieri frequenti, 

i quali hanno messo a dura prova me e la mia famiglia 

nel corso degli anni. Infatti ho rischiato la vita.  
 

Fin da bambina, nonostante il malessere causato dalla 

malattia, ho maturato la passione per la musica, in 

particolar modo per il canto. 
 

Lei è la mia amica fedele, che mi sostiene sempre nei momenti belli e meno belli. Con lei ho affrontato e 

affronto coraggiosamente il percorso della malattia.  

Mi dà quella marcia in più per continuare a lottare e a credere che tutto è possibile. 

 

Grazie a questa passione che coltivo da tanti anni, sostenuta con tanti 

sacrifici economici da parte dei miei genitori, attraverso costose lezioni di 

canto sono riuscita a superare con meno difficoltà i momenti di malessere 

causati dalla malattia, oltre ad ottenere dei riconoscimenti canori che hanno 

alimentato la mia autostima e dato delle soddisfazioni anche ai miei genitori, 

orgogliosi e felici di vedermi felice. 
 

Per concludere posso solo dire che la musica rende la mia vita più facile e 

meravigliosamente magica. 

 

Alessia Curcio. 

AIG - Giovani 
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Roberta Marseglia: LA DETERMINAZIONE 
 

Mi chiamo Roberta Marseglia. Il 13 ottobre mi sono Laureata in scienze dell'educazione con una tesi di 

laurea in pedagogia speciale e della devianza dal titolo: 
 

"VIVERE CON UNA DISABILITA' RARA: LA GLICOGENOSI.  

DALL'ACCETTAZIONE IN FAMIGLIA ALL'AUTONOMIA PERSONALE”. 
 

Questo è il titolo della mia tesi di laurea, e questo sarà il mio lavoro, la 

mia futura professione: la consulente educativa, la maestra.  

Traguardi importanti, che nessun limite fisico può e deve ostacolare. 

Un‟ambizione un sogno… Solo con la determinazione noi ragazzi con 

glicogenosi possiamo raggiungere qualunque obiettivo… dobbiamo solo 

impegnarci un po‟ di più. Non consideriamoci diversi dagli altri solo 

perché ci manca un enzima.  

Andrea Canevaro pedagogista illustre ha scritto: “Ognuno di noi potrebbe 

essere considerato diverso, se consideriamo che ognuno di noi presenta 

caratteristiche e abilità differenti l'un altro”. 

La mia tesi è stata molto apprezzata, è inserita in un progetto accademico 

che permetterà ai futuri studenti di conoscere la realtà della glicogenosi. 

“Disabilità, che se pur invisibile e sconosciuta a molti, ha ricordato il mio 

relatore, merita di essere conosciuta così come altre disabilità rare 

conosciute all'opinione pubblica.” 

 
 

Con il mio lavoro mi auguro che ci sia maggiore 

conoscenza della realtà “Glicogenosi” nei contesti 

educativi. Chi è affetto da GSD deve essere libero e 

tranquillo di vivere normalmente qualsiasi contesto 

educativo (nidi, scuola, campiscuola, gite scolasti-

che, e cosa via)  ma soprattutto un genitore deve 

sentirsi tranquillo di poter affidare il proprio figlio ad 

un educatore e/o insegnate consapevole che lo 

stesso abbia una visione della GSD e si assuma la 

propria responsabilità educativa/ formativa consape-

vole e cosciente di quale siano i rischi e le norme per 

cui un ragazzo con GSD non debba mai avvicinarsi.  

La tesi di Laurea 

Vivere con una disabilità rara: "la Glicogenosi" 

è visibile sul sito AIG  

 

 

 

 

AUGURI  ROBERTA 

da tutti noi di AIG … 
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Roberta Marseglia: LA POESIA… 
 

Desidero dedicare questa poesia a tutti i genitori. 
 

Ci vuole un attimo per diventare genitori, ci vuole molto più tempo per esserlo, forse, non basta tutt‟una 

vita soprattutto quando si ha un figlio affetto da una malattia rara poco conosciuta come la glicogenosi. 

Alle madri e ai padri che ogni giorno  si  armano di santa pazienza per affrontare sfide e resistenze a cui noi 

li sottoponiamo, io amo definirli “eroi senza tempo”.  

EROI SENZA TEMPO… 

Si, loro sono  eroi, che s‟imbattono contro una malattia che  porta a vedere i propri figli molto fragili. 

Eroi, perché , sono costretti a mostrarsi forti dinanzi agli occhi dei propri bambini. 

Eroi, senza tempo perché  perdono la cognizione del tempo, specie quando i giorni, le settimane e a 

volte anche i mesi vengono trascorsi nelle corsie di un ospedale. 

Eroi, perché devono inventarsi ogni giorno storie, favole, giochi e strategie  per invogliare i propri figli a 

mangiare anche quando non ne hanno voglia. 

Eroi quando devono fingere che l‟amido sia buonissimo e che ai bimbi con glicogenosi li fa divenire più 

forti e belli, perché a volte mentire resta l‟unica scelta. 

Eroi quando devono rincorrere il tempo per raggiungere l‟ospedale più vicino quando il proprio figlio sta 

male.  

Eroi, quando devono combattere contro l‟ignoranza di medici e sanitari  che non conoscono la malattia e 

gli eroi  li aiutano . 

Eroi, quando si scontrano contro una sanità che il spesso  non riconosce i diritti dei loro figli. 

Eroi contro istituzioni che chiudono sempre più le porta in faccia.  

Eroi quando col magone in gola responsabilizzano il proprio figlio con la paura continua che da solo non 

sia abbastanza capace di prendersi cura di sé.  

Eroi quando da adulto il proprio figlio è lontano da casa e la paura costante che possa sentirsi male è 

sempre viva nei loro pensieri. 

Eroi, quando vengono affidati ad estranei che per quanto abbiano potuto comprendere la malattia non 

saranno mai veri eroi e responsabili quanto una mamma e un papà.  

Crescere, educare, e responsabilizzare un figlio con glicogenosi richiede ogni giorno un‟ardua sfida 

educativa.  

Questa sfida crea agli eroi un forte legame tra genitori e il proprio figlio legame talmente indissolubile e forte 

da poter dimostrare al mondo quanto la vita se pur ardua sia bella.  

 

Gli eroi sono come salici si piegano ma come querce non si spezzano mai.  

Roberta Marseglia. 
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Maria Laura Caiaffa: LA RIFLESSIONE  
 

Scelgo di amarmi ogni giorno di più… 
 
Non ho mai pensato che fosse un grosso problema per gli altri, avere un„amica con la glicogenosi. Insomma, 

credo si possa anche sopportare la visita di una persona che ha bisogno di mangiare spesso o che deve 

stare attenta a tante cose per  non ammalarsi. 
 

Da bambina non ho mai sentito particolari pressioni esterne, a parte sguardi curiosi durante le ricreazioni, 

quando aprivo il mio bicchiere di maizena e la mescolavo con l‟acqua prima di berla.  

Qualche compagna di classe mi chiedeva perfino di assaggiarla presa dalla curiosità di quella strana farina 

inodore. Oppure nei momenti in cui dovevo fermarmi, perché l‟ora di educazione fisica a volte diventava 

troppo pesante. Ma niente di più, i bambini in fondo non sono facilmente impressionabili.  

Man mano che si cresce, però, comincia a perdersi qualcosa e le persone che ti circondano cominciano a 

sopportare a fatica le tue mancanze. 
 

Ho dei bei ricordi del periodo delle elementari o dell‟asilo, anche se di quest‟ultimo sono davvero pochi, dato 

che ero troppo delicata per frequentare un anno intero. 

Forse ho incontrato dei buoni compagni di classe forse ho avuto delle buone insegnanti. 

Negli anni ho imparato a sopportare la cattiveria altrui. Più crescevo e più gli altri ragazzini diventavano 

cattivi, lo erano nei miei confronti indistintamente oppure si focalizzavano, ad esempio, sul mio pancino 

troppo pronunciato. 

Ed è difficile ammetterlo, ma penso che tanta sofferenza poteva essere evitata solo se gli insegnanti fossero 

stati in grado di fare al meglio il proprio lavoro. 

Invece il più delle volte si ignora, si tende a chiudere un occhio o anche due, perché alla fine è un po‟ una 

legge naturale quella che vede interagire un bambino sensibile e il suo bullo. 
 

Con il passare degli anni ho iniziato a pensare che forse proprio quei chili in più, quel fegato troppo 

ingombrante mi avrebbero intralciato anche con gli altri. Avevo le prime delusioni, le prime amicizie finite, le 

prime cotte andate ancora peggio. 

Maturavo dentro di me il pensiero che, probabilmente, quell‟enzima che mi mancava, lasciava un vuoto 

ancora più grande di quanto potessi immaginare. 
 

Alle superiori ho cercato di impiegare il più possibile il mio tempo. Volevo distrarmi dalla solitudine, dal fatto 

che non riuscissi mai a trovare gli amici giusti (tendevano tutti a sostituirmi), dal fatto che io fossi invisibile a 

chiunque. Ho imparato tante cose e ho trovato mille interessi. La mia attenzione veniva catturata da 

qualsiasi cosa mi portasse, per qualche momento, fuori dalla realtà che vivevo ogni giorno. 

Mi vestivo in modo eccentrico o appariscente, alla ricerca di me stessa, cercando di spostare l‟attenzione 

degli altri sul mio modo di vestire, piuttosto che su un qualcosa che non potevo cambiare. 
 

Ho sempre cercato di dare tutta me stessa nelle relazioni, non ero capace di dire di no, di porre dei limiti. Ero 

sempre disponibile, sempre pronta ad aiutare e probabilmente spesso l‟ho fatto nel modo sbagliato. 

Forse inconsciamente lo facevo perché così pensavo che mi avrebbero voluto un po‟ di bene, che sarebbero 

rimasti al mio fianco…  

Invece, puntualmente, le amicizie finivano e quasi sempre non riuscivo a capirne il motivo.   
Ho sempre pensato di non essere abbastanza, di non piacere, di non essere all‟altezza. 
 

Fino a qualche anno fa mi vergognavo di spiegare alle persone cosa avessi, mi vergognavo di farmi vedere 

dagli estranei mentre mangiavo. È una cosa che mi ha sempre messo a disagio. Con il tempo ho imparato 

ad accettarmi, ho imparato che non potevo fare nulla per cambiare la situazione, ma potevo cambiare io.  

Allora ho iniziato a parlarne. 
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Rispondevo alle domande, spiegavo ogni cosa nel modo più semplice possibile, sperando di ricevere 

comprensione. Le persone che mi conoscono da tanto, che hanno imparato a volermi bene, hanno 

continuato a farlo. Qualcuno invece ha pensato bene di allontanarsi, per paura che potessi essere 

contagiosa.  

Col senno di poi, penso mi abbiano fatto solo un favore, non ho bisogno di persone del genere.  

La verità è che a loro non importava niente di me già dal primo istante. 
 

Il tempo, l‟ignoranza e la cattiveria delle persone, mi hanno permesso di conoscere me stessa. Mi hanno 

insegnato a volermi bene e a bastarmi. Sono arrivata alla conclusione che non ho bisogno della 

comprensione degli altri, ma sono io a dover essere paziente e comprensiva con loro. Perché quando non 

vivi determinate situazioni, non puoi mai capirle fino in fondo, quindi non posso biasimarli. 

Ognuno di noi ha esperienze e vissuti alle spalle che gli altri non potranno mai comprendere pienamente, ma 

ho la possibilità di dimostrare giorno per giorno cosa vuol dire vivere con un enzima in meno.  
 

Come tutti ho vissuto molte delusioni fino ad ora. Ho cercato di metabolizzarle, perché per quelle almeno 

non è necessario avere glucosio-6-fosfatasi.  

Mi sono presa il mio tempo per assaporare il dolore, per crogiolarmi nelle sconfitte. Poi quasi 

inconsapevolmente, l‟ho trasformato e insieme alle delusioni, ho trasformato me stessa.  
 

Mi sono ripromessa di concedermi del tempo da dedicare a me stessa e di aspettare, semmai dovesse 

esistere, una persona fatta apposta per me, che possa capirmi e che non abbia paura di camminare al mio 

fianco.  
 

Ho ancora pochi amici ma so di averli scelti accuratamente e di potermi fidare di loro. 

Mi tengo la mia glicogenosi 1/b perché non posso fare altrimenti. Intanto ho un gatto, chi è rimasto mi vuole 

bene e forse qualcuno è arrivato.   
 

Questo mi sembra un buon compromesso. 

 

Maria Laura Caiaffa 
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 COTTON BLU - LA STORIA 

Protagonista di questa storia, che si svolge nelle terre che si affacciano sul Mar Glaciale Artico, è un orsetto 
bianco, che per uno scherzo della genetica è nato con il codino azzurro come i suoi occhi.  In un mondo di 
orsi bianchi, questa piccola differenza lo rende un “diverso” poco accettato dal resto della comunità e a 
rischio di sopravvivenza perché quella punta di azzurro non si mimetizza con il bianco del ghiaccio e può 
attirare, quindi, l‟occhio di qualche cacciatore.  
 

Ma questo non spaventa Cotton Blu (chiamato così dalla mamma 
perché assomiglia a una palla di cotone) che vive in un suo mondo di 
poesia e di sogno. Una mattina però le sue certezze gli crollano 
addosso, pensa di non essere adatto alla vita in gruppo e decide di 
scappare alla ricerca di un mondo più a sua dimensione, anche se sa 
benissimo di non poter andare tanto lontano anche perché, come gli 
ha spiegato Donastella la sua professoressa di ecologia, ogni anno 
100.000 chilometri quadrati di ghiaccio si sciolgono per colpa 
dell‟inquinamento. 
 

Nel nuovo mondo, che poi non è così distante dal vecchio, incontra 
Ainik, una bambina inuit, anche lei scappata di casa, ma per ben altri 
motivi. I suoi genitori sono a rischio separazione e lei, con la sua fuga, 
spera di farli riflettere sull‟importanza della famiglia.  
E mentre il freddo e la fame mettono a rischio la loro sopravvivenza 
ecco che a salvarli arriva il misterioso Buragan, un vecchio ecologista 
sdentato con l‟alito che puzza di broccoli.  
 

Buragan vive in una tana mimetizzata nel ghiaccio su cui sono 
posizionati dei pannelli solari, pratica yoga e conosce molto bene quel mondo da cui i due cuccioli sono 
scappati. 
E sarà proprio Buragan a far capire ai due piccoli quanto sia importante in un mondo omologato e senza 
sogni, il valore della diversità, non come handicap, ma come risorsa a cui attingere per armonizzare le 
relazioni con gli altri esseri viventi. 
 

I diritti d’autore del libro sono devoluti all’AIG. 
Alessandra Sala 

 
 

QUATTRO ALI PER VOLARE -  E-BOOK IN TEDESCO 

La professoressa Brigitte Dikmann, insegnante di tedesco e grande amica della 

nostra associazione, dopo aver letto Quattro Ali per volare si è innamorata 

della storia e ha deciso di regalarci la traduzione del libro nella sua lingua per 

proporlo al pubblico tedesco. La lingua tedesca, per chi non lo sapesse, è la 

lingua più diffusa in Europa.  
 

La casa editrice Il Ciliegio trasformerà il testo, a marzo, in e-book, ossia in 

formato digitale a cui si può avere accesso mediante computer e dispositivi 

mobili, come smartphone, tablet, PC e dispositivi appositamente ideati per la 

lettura di testi lunghi in digitale, detti eReader (ebook reader).  

AIG – Libri … 
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Questo anno come negli anni passati i nostri Soci hanno organizzato parecchie iniziative per la 
raccolta di fondi da destinare alle attività di AIG e ai progetti di ricerca scientifica. 
 

Chiunque voglia organizzare qualche raccolta fondi può chiedere informazioni: 
 

 Telefono:    AIG  VOCE AMICA   02 4570 3334  

 E-mail:        info@aig-aig.it 

 
 

COTTON BLU… 

È debuttato il 20 novembre a Buccinasco lo spettacolo Cotton Blu tratto dal libro di Alessandra Sala.   

Con l‟orsetto “diverso” ricordiamo i diritti dei bambini 
 

In occasione della Giornata dei diritti dell‟infanzia, 

all‟Auditorium Fagnana lo spettacolo “Cotton blu” di Alessandra Sala 

Ogni anno il 20 novembre in tutto il mondo si celebra la Giornata 

dei diritti dell‟infanzia e dell‟adolescenza, per ricordare il giorno in 

cui l‟Assemblea Generale delle Nazioni Unite approvò la 

Convenzione ONU (20 novembre 1989), poi ratificata da 190 Paesi 

tra cui l‟Italia. 
 

Per festeggiare insieme la giornata dei diritti dei bambini, 

l‟Amministrazione comunale, in collaborazione con l‟associazione 

AIG – Associazione Italiana Glicogenosi, ha proposto uno 

spettacolo all‟Auditorium Fagnana domenica 20 novembre alle 

ore 16.  
 

È “Cotton blu”, tratto dall‟omonimo libero di Alessandra Sala, 

giornalista e scrittrice di Buccinasco (illustrazioni di Nicole Curti, 

edizioni Il Ciliegio). 
 

I diritti d’autore del libro sono devoluti 

all’Associazione Italiana Glicogenosi. 
 

Il cast: a interpretare la storia con Alessandra Sala, sono intervenuti Niccolò Seidita, Sara Nava e le cantanti 

Alice Accardi e Sabrina Maroni Vescovi. La regia è di Fabrizio Seidita, la scenografia è di Angela Ladiana e 

Maria Luisa Garotta. 
 

Chi fosse interessato a mettere in scena lo spettacolo è pregato di contattare Voce Amica. 

AIG – Eventi e raccolta fondi 
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Ritrovarsi insieme a giocare al gioco più antico del 

mondo per raccogliere fondi aspettando il Natale… 

Amici e parenti partecipano numerosi. 
 

18/12/2016 - FESTEGGIAMO IL NATALE INSIEME  

                                             A BUCCINASCO (MI) 
 

L‟Associazione Italiana Glicogenosi organizza: 
 

TOMBOLATA per festeggiare insieme il Natale. 
 

Sarà  Domenica 18  dicembre alle ore 18 

al Ristorante Pizzeria ANSELMO’S 

 in via Indipendenza, 3  a Buccinasco (MI) 
 

      VI ASPETTIAMO NUMEROSI 

 
      PER PRENOTAZIONI:  

Alessandra  Sala – Tel. 338 8364187      

 
 
 
 
 

 

La strenna di Natale che aiuta la ricerca.  
 

 

E' un'idea regalo sempre molto 

apprezzata da parenti e amici. 

  

Anche quest'anno ci siamo attivati !!! 

 
Un regalo solidale di buon augurio 

per sostenere AIG e le iniziative a 

favore della ricerca scientifica.  

 
 
Grazie a quanti hanno aderito 

all’iniziativa… 
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23/10/2016  –  FILM MISURE STRAORDINARIE  

                        A  TREZZANO SUL NAVIGLIO (MI)  
 

Il film " Misure Straordinarie" è stato proiettato a Trezzano sul 

Naviglio con l'intento d 'informare i cittadini sulle malattie rare. 
 

Ispirato a una storia vera raccontata nel  libro “The Cure” della 

scrittrice Premio Pulitzer Geeta Anand, il film racconta la lotta 

di John Crowley, un padre che decide d‟impegnarsi, in prima 

persona, nella ricerca di  una cura per salvare la vita  dei suoi 

figli, Megan e Patrick, ai quali è stata diagnosticata una 

malattia incurabile e rara: la GLICOGENOSI di tipo 2. 
 

Ha anticipato la proiezione del film l'intervento della Dottoressa 
Sabrina Paci, responsabile del reparto di malattie metaboliche 
dell'ospedale San Paolo di Milano, che ha illustrato le 
problematiche delle malattie rare. 
 

Grazie a  Angela Tritto 
 

 

 
 

  04/06/2016 – CAMAIORE (LU) 
SPETTACOLO TEATRALE: 

“ALLA RISCOPERTA DELL' OPERETTA" 
 

Sabato 4 giugno ore 21, presso Teatro dell' Olivo di corso 

Vittorio Emanuele a Camaiore, si è tenuto lo spettacolo 

teatrale dal titolo: “Alla riscoperta dell' operetta" 
 

testi di Enrico Gavarini e Antonio Gorelli . 

 

Serata dedicata alla raccolta fondi per la ricerca 

scientifica promossa da A.I.G. 

(Associazione Italiana Glicogenosi) 

 

 
 
 

Grazie a  Piera Mosti 
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Anche quest'anno il la FIPAV di Brescia (Federazione Italiana Pallavolo BS) ha organizzato il circuito 

MiniWolley giunto alla edizione numero 26 e che continua a raccogliere enorme successo in tutta la 

provincia grazie soprattutto all'impegno eccezionale di un gruppo di persone che da molti anni hanno 

sposato la nostra causa e con grandissimo impegno, insieme ai dirigenti di tutte le società pallavolistiche 

della provincia, organizzano l‟evento: 
  

       “Giochiamo per un sorriso” 
 

La manifestazione vede la partecipazione 

di migliaia di bambini e che ci vede 

partecipi in quanto destinatari di parte del 

ricavato. 
 

Non finiremo mai di ringraziare questi 

“ragazzi” perché in questi anni ci hanno 

dimostrato una grande amicizia e 

solidarietà continuando a sostenerci nel 

nostro percorso. 

 
Grazie a FIPAV-BS  e Venanzio Cotelli 
 

 
 

In occasione dell'evento l' Associazione Italiana Glicogenosi è stata presente con banchetti 
in diverse città per promuovere la Giornata Mondiale della Malattia di Pompe. 
Si ringrazia tutti coloro che hanno partecipato all’ allestimento di banchetti per le città italiane. 
 
 
 
 
 
 
 

22/05/2016 - a Bellona (CE) 
 

"UN FIORE PER LA VITA" 
 

Come ogni anno a Bellona in provincia di Caserta 

si è svolta la raccolta fondi a favore di AIG. 

 

 

           Grazie alla famiglia Graziano 
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17/04/2016  –  CATANIA 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
              Grazie a: (da sinistra) 

                 Carmelo Rosario Pennisi, Salvatore Battiato, Antonino Greco e Fabio Nocito 



 

 

42 

 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
 
            RIMINI - BAGNI 62 
 
                12 ORE DI BEACH TENNIS 

                & 

                  SOLIDARIETÀ PER AIG 

           
 
           Grazie a Mauro e Bea 
            Titolari dei Bagni 62 
 
  
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Grazie a: 
 

Tiziana Tognacci 

Fabio Grotti 
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15/04/2016 
SPETTACOLO MUSICALE “THE B-FOUR”  

CASCINA ROCCAFRANCA (TO) 
 

In occasione della terza giornata mondiale della malattia 

di Pompe si è tenuto un concerto con la mitica cover 

band dei Beatles: “THE B-FOUR” 

Lo scopo della serata è stato, come sempre, dare voce 

ad una malattia rara e a coloro che la vivono, strizzando 

l'occhio alla solidarietà. 

L‟incasso è stato interamente devoluto alla raccolta fondi 

per la ricerca scientifica promossa da AIG,  

 

Grazie a Gianfranco Stefanelli 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 22/04/2016 -  SPETTACOLO TEATRALE 

 “MI HANNO RIMASTO SOLO” A ROMA 
 

    Scritto e diretto da Michele La Ginestra 

 Serata dedicata alla raccolta fondi 

 per la ricerca scientifica di AIG. 

 (Associazione Italiana Glicogenosi) 
 

Grazie a Linda Martino 
 

 

 

 

 
 

03/04/2015 – ZUMBATHON 

     A TETTI FRANCESI,  

     RIVALTA DI TORINO 
 

TERZA EDIZIONE DI ZUMBATHON 

 

Manifestazione a favore di AIG 
 

Grazie a:   Gianfranco Stefanelli 

                   e Sabina Fornaro 
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17/04/2016 - GIORNATA INTERNAZIONALE POMPE 
 

In occasione della giornata internazionale della Malattia di 

Pompe,  presso il mercatino artigianale della Città dell‟Altra 

Economia a Testaccio, nella città di 

Roma, si è tenuto un banchetto di 

vendita gadget per la raccolta fondi 

finalizzata a realizzare i progetti 

sostenuti dall‟Associazione Italiana 

Glicogenosi. 

E‟ stato distribuito a tutti il nostro 

braccialetto verde con la scritta: 

“Together We Are Strong” 

 

Grazie a  Linda Martino 

 
 

 
 
 
 
 
 
 

 

Ricetta di Natale …  e delle Festività 

 

Ravioli di riso con ripieno di verdure 
 

INGREDIENTI x 4 PERSONE 

 450 farina di riso  

 2/3 cucchiai di semi di papavero 

 1 scalogno 

 1 carota 

 1 cipolla bianca 

 1 costa di sedano 

 100 gr di ricotta senza lattosio o robiola 

 50 gr di parmigiano stagionato  

 1 limone non trattato 

 2 rametti di salvia 

 200 gr di foglie di verza o altra verdure… 

 olio extra vergine oliva 

 sale e pepe 

AIG - Ricette 
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Preparazione: 

1. Pulire il limone e grattugiare la scorza a filetti. Metterli in una ciotola, unire 1 dl olio, coprire e lasciare 

riposare almeno 4 ore. Setacciate la farina di riso sul piano di lavoro, formare un incavo al centro, 

mettervi i semi di papavero, iniziare ad impastare, versando a filo circa 2dl di acqua fredda, fino a che il 

composto non appiccicherà più le mani, unendo ancora acqua o farina se serve. Lavorare per circa 10 

minuti, avvolgere impasto nella pellicola o sacchetto per alimenti e  lasciare riposare almeno 1 ora, 

 

2. Scottare le foglie di verza, private della costa, (o altra verdura a piacimento) in acqua salata bollente per 

5/6 minuti. Scolare e lasciare raffreddare, asciugare con carta assorbente, poi tritare fine a coltello 

.pulire scalogno, sedano carota e cipolla tritarli assieme a foglie di salvia e farli appassire a fiamma 

bassa con 3 cucchiai olio e 3 acqua per 5/6 minuti. unire le verze e cuocere per  per  8/10 minuti 

mescolando di tanto in tanto. Fare intiepidire, incorporare la ricotta o robiola e il parmigiano, aggiustare 

di sale e di pepe. 

 

3. stendere la pasta col matterello, ricavare dei dischi di circa 8 cm di diametro, mettere al centro di 

ciascuno un pò di ripieno, coprire con un altro disco e fissare premendo con le dita, poi piegare verso 

alto i bordi, formando cinque alette e premendo per fissarle. Cuocere i ravioli nel cestello per la cottura 

a vapore per circa 10 minuti, poi trasferire nei piatti, spolverizzare con pizzico sale, quindi irrorarli con 

olio al limone e scorza grattugiata, preparata in precedenza,  

decorare con foglie di salvia a filetti e petali essiccati. 

 

 

 

 
 
 
 
 
 

Patrizia Ferrario Raimondi, Segretaria e Tesoriera AIG 
 

RELAZIONE DEL TESORIERE 

Nel corso del 2015 (ultimo bilancio approvato) ci è stato accreditato il contributo del cinque per 

mille relativo all‟anno fiscale 2012 per Euro 54.753,36 (Euro 1.532,47 in più rispetto al 2014). 

Abbiamo già avuto conferma inoltre che il prossimo accredito, che ci auguriamo possa essere 

effettuato entro l‟anno in corso, ammonterà a Euro 64.335,49 (Euro 9.582,13 in più rispetto al 

2015). 

Questi fondi sono molto importanti per la gestione dei costi relativi alla ricerca scientifica, 

diversamente non potremmo essere in grado di far fronte agli impegni che abbiamo assunto con i 

vari Istituti e ricercatori. 

È nostro dovere di soci e sostenitori divulgare la possibilità di donare il 5 per mille all’A.I.G. 

al maggior numero di persone ed imprese, così potremo incrementare ogni volta questa entrata.   

Ringrazio tutti coloro che anche quest‟anno hanno promosso questa attività. 

Ringrazio anche tutti i soci che hanno organizzato le varie raccolte fondi impegnandosi con la 

realizzazione di eventi teatrali e sportivi, musical, libri e banchetti nelle piazze. 

AIG - Bilancio 
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Nel 2015 abbiamo erogato i seguenti fondi: 

 Laboratorio di Biologia Molecolare dell’Ospedale Gaslini di Genova  

                                                  (Dott. Varesio-Progetto Glicogenosi  1B)  Euro  57.000 circa 

 ENEA Roma (Progetto Glicogenosi  tipo 3)  Euro 21.000 circa 

 Prof. Danesino e Prof.ssa De Filippi (Università Pavia – Glicogenosi tipo 2) – Euro 5.000 

Rispetto agli anni precedenti il finanziamento alla ricerca per il Laboratorio di Biologia Molecolare 

dell‟Ospedale Gaslini di Genova è diminuito in quanto il progetto per la glicogenosi 1A, è stato 

finanziato  dalla Banca Intesa San Paolo di Torino ed è proseguito. 

Nel 2015 abbiamo organizzato il Convegno Associativo a Rimini e, visto l‟importanza di questo 

incontro, abbiamo agevolato i pazienti e loro familiari, associati ad AIG, per la spese di 

partecipazione facendoci carico di un costo di circa Euro 6.000. 

Nel 2016 non abbiamo organizzato il Convegno ma unicamente l‟Assemblea per l‟approvazione 

del Bilancio a  Milano nel mese di giugno. 

Il prossimo Convegno A.I.G. si terrà a giugno 2017 partecipare sarà importante perché avremo 

l‟occasione di essere aggiornati sulla ricerca sulle terapie possibili dopo il Convegno Internazionale 

sulle Glicogenosi che si svolgerà dal 15 al 17 giugno a Groningen in Olanda.  

Nel corrente anno (2016) è decaduto il Consiglio Direttivo (attualmente in deroga) e nell‟attesa del 

suo rinnovo in occasione nel prossimo Convegno non possiamo che invitarvi ad essere presenti e 

partecipativi alla vita di A.I.G.  

Ringrazio chi ci ha sostenuto e sostiene  i nostri progetti, auguro a tutti voi ed alle vostre 

famiglie Buon Natale e Felice Anno Nuovo! 

Patrizia Ferrario Raimondi 

 

 
 
 
 
 
 
 

 

Carissimi, riparte la campagna per rinnovare l’adesione alla nostra Associazione. 
 

Essere soci è il modo più immediato e semplice di sostenere lo scopo della nostra vita: trovare una 

cura per le glicogenosi…   
 

Diventa anche tu protagonista della nostra storia insieme con noi. 

La raccolta delle quote è il primo modo che abbiamo di raccogliere fondi per le nostre attività, la 

base da cui partire per finanziare i progetti di studio.  
 

Condividi gli scopi, le finalità e lo spirito della nostra Associazione…  

 

Unisciti a questa grande famiglia che è AIG…  ASSOCIATI ! 

AIG – Associati...  campagna associativa 2017 
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    Modalità per Associarsi ad AIG 

Diventa socio AIG con un contributo annuale a partire da 30 €. 
                                                               (RICEVERAI IL NOTES AIG + LA CARD DI SOCIO 2017) 

PER  ASSOCIARSI: 

 Fare un versamento sul C/C Postale specificando nella causale: “Quota associativa 2017” 

n° 3818 8207   intestato a:   AIG - Associazione Italiana Glicogenosi  

     Via Roma, 2/G - 20090 Assago (MI) 
 

 Fare un versamento sul Conto Corrente Bancario utilizzando il Codice IBAN: 

 IT 65 R 05584 33540 000000031210 

specificando nella causale la dicitura: “Quota associativa 2017” 

e inviare una mail a info@aig-aig.it indicando il proprio nominativo e il proprio domicilio. 

 

 

    

 

Altre modalità per sostenere AIG  

DONAZIONI 5X1000 

Il codice fiscale da indicare, nella dichiarazione dei redditi è:    

                                             97187130154 

DONAZIONI 

Fare delle donazioni da destinare alla ricerca scientifica sulle glicogenosi 

che annualmente l‟Associazione finanzia è molto semplice, potete: 

 

 Fare un versamento sul C/C Postale: 

n° 3818 8207   intestato a:   AIG - Associazione Italiana Glicogenosi  

     Via Roma, 2/G - 20090 Assago (MI) 
 

 Fare un versamento sul Conto Corrente Bancario utilizzando il Codice IBAN: 

 IT 65 R 05584 33540 000000031210 
 

ATTENZIONE: se doni tramite bonifico bancario ricordati di inserire i tuoi dati anagrafici completi di 

indirizzo nello spazio riservato alla causale del bonifico.      . 
 

In alternativa puoi comunicare i tuoi dati all‟indirizzo email info@aig-aig.it indicando il proprio nominativo e 

il proprio domicilio.      >>>  Ciò ci consentirà di ringraziarti per il tuo prezioso sostegno 

 
BENEFICI FISCALI 

I contributi versati come quote associative NON sono deducibili. 

Le erogazioni liberali e le donazioni SONO deducibili.  

AIG –  Donazioni   
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L’Associazione Italiana Glicogenosi augura un  
Buon Natale e un felice 2017 a tutti coloro che ci sono 

stati vicini: soci, amici, volontari, medici, ricercatori 
e famiglie … e come ha sottolineato il papà di Alessia, 

Gianfranco Stefanelli, nostro socio, 
 

“Con molte ragnatele si può fermare un leone” 


