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I NOSTRI PRIMI 20 ANNI 
 

ari amici, nel 2017 la nostra Associazione ha 

compiuto 20 anni. L’Associazione è nata alla fine 

del 1996 ed ha cominciato ad operare a partire 

dal 1997.  
 

A.I.G.  è stata fondata per volontà di un gruppo di genitori 

che, versando un contributo, hanno iniziato a plasmarla e 

a darle forma.  Grazie a svariate attività, sono riusciti ad 

ottenere dei risultati che oggi ci auguriamo possano essere 

a beneficio di tutti voi. Abbiamo costruito ponti con le 

comunità scientifiche, abbiamo promosso e finanziato, 

con i nostri limiti e con le nostre possibilità, quanto ci è stato 

richiesto dai ricercatori, dai clinici ed anche dalle famiglie 

in difficoltà.  

 

Tutto ciò mi ha portato a fare una riflessione: è stato bello 

vedere come siamo cresciuti diventando visibili agli occhi 

dei media, delle Comunità Scientifiche ed essere credibili 

nei confronti delle famiglie. Ma la mia domanda è: “Cosa 

possiamo fare per crescere ancora di più ed essere sempre 

più un punto di riferimento importante?”.  La risposta non 

può venire solo da chi attivamente presta il suo tempo per 

portare avanti questa lotta, è necessaria una 

partecipazione attiva da parte di tutti. Abbiamo bisogno 

costantemente di nuove proposte ed energie a beneficio 

di tutti i soci e i non soci. 

 

Buon compleanno A.I.G. 

C 
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IL CONVEGNO 
 

l nuovo anno è da poco iniziato ed è 

con piacere che vi inviamo il nostro 

notiziario. Il convegno annuale si è 

svolto a Rimini nei giorni 17-18 e 19 

novembre 2017. Per questa ragione 

abbiamo preferito redigere ora il giornalino 

per poter raccontare, a chi non ha potuto 

partecipare, i momenti più importanti e 

alcune novità. 

Il convegno ha utilizzato, come in altre 

occasioni, la formula che prevede l’arrivo 

dei partecipanti nella giornata di venerdì 

17 novembre, dando così la possibilità di 

un incontro più tranquillo tra le famiglie.  

AIG ha potuto anche incentivare 

l’affluenza grazie all’offerta a tutti i 

partecipanti del pernottamento e prima 

colazione del sabato. Al convegno erano 

presenti oltre 60 famiglie, venti relatori e 

ospiti di aziende produttrici di pasta, riso e 

braccialetti identificativi. 

I relatori intervenuti hanno presentato lo 

stato della ricerca e nuovi approcci 

terapeutici e dietetici in due diverse 

sessioni, una relativa alle glicogenosi 

epatiche e una relativa alle glicogenosi 

muscolari. 

Tramite un videomessaggio il Prof. 

Weinstein (maggior esperto mondiale per 

le glicogenosi di tipo 1) ci ha aggiornato 

sulla terapia genica in USA, e sulla 

prospettiva di un inizio della terapia nel 

corso di quest’anno. 

Diversi relatori, dopo aver partecipato al 

Convegno Europeo delle Associazioni 

tenutosi a Groningen nel giugno 2017, 

hanno presentato le loro relazioni, sia 

riguardo le glicogenosi epatiche sia quelle 

muscolari. 

La dott.ssa Eva ci ha aggiornati per i 

progetti in corso presso il Laboratorio di 

Biologia Molecolare dell’Ospedale Gaslini 

per le glicogenosi di tipo 1 A e B. Per questi 

progetti si stanno attivando collaborazioni 

con il Dott.Weinstein. 

Per le glicogenosi di tipo 3 è nato un 

progetto di ricerca che prevede l’utilizzo di 

una dieta iperproteica. Il progetto è in atto 

presso l’Ospedale San Gerardo di Monza 

ed è stato presentato dalla Dott.ssa Parini. 

Il Prof.Parenti ha parlato delle terapie 

enzimatiche e geniche per la malattia di 

Pompe. La Dott.ssa Sechi ci ha informati 

che è in corso uno studio atto a verificare 

l’effetto dell’allenamento fisico costante e 

della dieta iperproteica per i pazienti 

adulti. 

Un altro argomento molto interessante è 

stato l’”Inserimento scolastico”, illustrato 

dalla Sig.a Brambilla e dalla Sig.a Tritto.  

È stato infine presentato il braccialetto ID 

Safe (braccialetto per la sicurezza della 

persona), provvisto di QR CODE 

contenente tutte le informazioni relative al 

paziente e alla patologia, molto utile in 

caso di emergenza. 

Il sabato pomeriggio, nel corso 

dell’assemblea dei soci, è stato nominato 

il nuovo direttivo che, nella successiva 

riunione del consiglio, ha eletto Presidente 

il Sig. Stefanelli Gianfranco. 

A questo proposito ringraziamo il Dott. 

Fabrizio Seidita che per 20 anni è stato in 

carica come Presidente, portando avanti 

con entusiasmo, grandi sforzi e immenso 

cuore la nostra associazione, coadiuvato 

dai vari consiglieri.  

In contemporanea è stato allestito il 

Laboratorio Alimentare dedicato ai 

bambini dove hanno giocato a fare, 

preparare, manipolare, assaggiare alcuni 

alimenti con indicazioni della mamma, 

socia, cuoca e pasticcera per passione 

Sig.a Piera Mosti e dallo Chef. Attilio 

Vannucci. 

Il sabato sera, dopo cena, tutta la 

fantastica e gioiosa “Famiglia AIG” ha 

festeggiato il suo 20° compleanno e anche 

il Presidente uscente, con i buonissimi 

I 

ALLE FAMIGLIE 
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dolcetti preparati dai nostri bambini nel 

Laboratorio alimentare e una stupenda 

torta con ingredienti naturali. Abbiamo 

chiuso la serata con una spensierata 

danza accompagnata dalla splendida 

voce della socia Alessia Curcio. 

La domenica mattina la Sig.a Piera Mosti e 

lo Chef. Attilio Vannucci hanno presentato 

piatti cucinati utilizzando pasta e riso con 

caratteristiche particolari. 

Continuiamo il nostro percorso sempre più 

entusiasti di far parte di questa famiglia 

che si sta sempre più fortificando e 

allargando. Grazie a tutti voi per il vostro 

sostegno! 

 

 

LE AZIENDE IN CUCINA 
 

angiare è uno dei piaceri della 

vita,  ma “mangiare bene” è 

meglio… 

 

La salute si costruisce a tavola, ormai tutti 

gli studi scientifici lo dimostrano.  Una sana 

alimentazione previene tante malattie e 

fortifica il sistema immunitario 

contribuendo a proteggere l’organismo. 

Chi è affetto da Glicogenosi sa 

perfettamente che il suo star bene 

dipende dal cibo che mangia. Proprio per 

questo motivo nell’ultimo Convegno 

tenuto a Rimini abbiamo scelto di dare la 

giusta importanza alla dieta invitando 

come ospiti delle aziende che hanno 

studiato degli alimenti a ridotto indice 

glicemico, ricchi di fibre e con un’ottima 

palatabilità. 

Con questi prodotti sono stati preparati dal 

vivo degli assaggi e, offerti ai presenti, 

hanno trovato l’approvazione unanime. 

 

 

RISO ACQUERELLO 
Questo riso viene conservato in Silos 

refrigerati per un periodo che va da 1 o 7 

anni, ciò permette all’amido di 

perfezionare le sue caratteristiche.  

Inoltre è l’unico riso al mondo lavorato con 

l’elica tecnica antichissima che sbianca in 

modo delicato lasciando i chicchi 

perfettamente integri. È l’unico riso bianco 

come il riso integrale perché recupera la 

propria gemma, ricca di tutte le più 

preziose sostanze nutrizionali, quali 

vitamine e sali minerali. 

 

VARVELLO 
Questa azienda ha presentato una farina 

bianca, una di segale, una pasta di 

semola di grano duro e una pasta di farina 

di segale da cuocere con una particolare 

cottura “risottata”. Prodotti a ridotto 

impatto glicemico che preservano le fibre 

senza rinunciare a gusto e salute. Utilizzati 

studio realizzato dal Dipartimento di 

Medicina Interna, Fondazione IRCCS 

Policlinico San Matteo, Università degli 

studi di Pavia. Lo studio è stato pubblicato 

su: Journal of Dietary Supplemant, Early 

Online: 1/8/2016 

 

M 
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OSPITI A TELETHON 
 

nche nel 2017 alla maratona 

Telethon si è parlato di glicogenosi 

in due incontri: 

   

• la storia di Marialaura (Glicogenosi 

di tipo 1B) 

• la storia di Rachele (Glicogenosi di 

tipo 2) 

 

SARA MAMMA DI RACHELE 
Il 23 gennaio siamo stati ospiti con Rachele 

alla maratona di Telethon in diretta 

televisiva, per parlare della Malattia di 

Pompe, o glicogenosi di tipo 2.  Andare in 

televisione, anche se non era la prima 

volta, ha generato in noi genitori 

un’emozione profonda.  Durante la 

trasmissione abbiamo raccontato una 

parte della storia di Rachele. I conduttori di 

Telethon ci hanno poi chiesto di parlare 

dell’alimentazione di Rachele, un 

argomento che per noi rappresenta un 

grosso problema. Rachele non ha una 

deglutizione perfetta e qualche anno fa i 

dottori ci avevano consigliato di togliere 

completamente l’alimentazione per 

bocca alla nostra bambina.  

Ma come si può fare una cosa del genere 

a una bambina golosa?  Abbiamo deciso, 

per la sua qualità di vita, di non eliminarla  

completamente. 

Non è sicuramente facile parlare davanti 

ad un pubblico così numeroso di 

argomenti, per noi, così delicati, ma 

crediamo che sia molto importante 

confrontarsi e far conoscere la Malattia di 

Pompe al maggior numero di persone! 

 

MARIALAURA 
La prima chiamata da parte di Telethon 

l’ho ricevuta un pomeriggio di fine 

settembre, mentre ero seduta in una 

tranquilla caffetteria Portoghese a bere il 

mio tè verde. Dopo un paio di email da 

parte di AIG e Telethon stessa, in cui mi si 

chiedeva la mia disponibilità per la 

maratona annuale che si sarebbe tenuta 

da lì a pochi mesi.  

Non avrei mai immaginato, che durante il 

mio primo viaggio all’estero lontana dalla 

famiglia, mi sarebbe stato proposto di fare 

un’altra esperienza unica e allo stesso 

modo emozionante. 

In quel momento risposi di sì senza pensarci 

troppo, pur capendo bene cosa avrebbe 

comportato la mia partecipazione 

all’evento e soprattutto quali 

responsabilità avrei dovuto assumermi. In 

qualche modo, attraverso uno dei suoi 

tanti canali, Telethon mi avrebbe dato la 

possibilità di parlare della mia esperienza 

che tanto li aveva colpiti. Seppur non 

capissi cosa ci fosse di così speciale e 

interessante, una cosa era certa: mi sarei 

fatta portavoce di tutte le persone italiane 

affette da Glicogenosi di tipo 1B. 

Il giorno dopo il mio ritorno, parlai per oltre 

un’ora e mezza al telefono con Sara che 

voleva conoscere più particolari possibili 

della mia vita. Le possibilità erano due: 

avrei parlato di come vivo ogni giorno con 

la glicogenosi sui loro canali social oppure 

direttamente durante la maratona 

televisiva davanti a milioni di persone.  

Anche quando a metà novembre mi 

dissero che era confermata la mia 

presenza alla maratona televisiva il 22 

dicembre, probabilmente a La Vita in 

Diretta, per darmi coraggio continuavo a 

ripetermi che non si trattava solo di me. 

Parlare della mia, della nostra realtà era 

un’occasione che non si sarebbe più 

ripetuta: dovevo farlo. 

Pur essendo una persona piuttosto ansiosa, 

ripetermi questa cosa quasi come fosse un 

A 
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mantra mi ha aiutato molto nella gestione 

degli eventi, permettendomi di 

sorprendere me stessa. Non potrà mai 

essere peggio di un esame universitario, 

pensavo. 

Il resto è venuto da sé, forse non sapere 

esattamente cosa mi aspettasse e cosa 

avrei dovuto dire, mi ha aiutato a restare 

tranquilla fino al giorno della diretta. Quel 

giorno, invece, è stato come entrare in un 

frullatore: visitare gli studi Rai e vedere 

come tutto funziona e si incastra 

perfettamente, conoscere gli autori, i 

presentatori e le persone che operano 

dietro le quinte e poi alla fine entrare nello 

studio vero e proprio. Tutta l’ansia e la 

pressione di voler spiegare in pochi minuti 

in cosa consiste affrontare il quotidiano 

con la mia compagna di vita di sempre, è 

sparita dopo alcuni secondi. Avrei dovuto 

rispondere a molte più domande. Alcune 

più specifiche, per parlare di tutti gli aspetti 

della Glicogenosi 1B, ma alla fine il 

messaggio che la presentatrice ha voluto 

far passare è stato quello di far vedere 

quanto io possa essere indipendente da 

questa mia compagna. Evidenziando 

anche tutte le altre cose che riempiono le 

mie giornate.  

Ed è proprio questo che la ricerca può fare 

per noi giovani adulti: aiutarci a vivere e 

convivere, il più tranquillamente possibile, 

con la Glicogenosi. Una lezione che ho 

imparato da questa piccola avventura, 

nonostante fossi io a dover raccontare la 

mia vita, è che tutti i problemi possono 

essere affrontati e poi messi da parte 

anche solo per pochi minuti. Non 

dobbiamo dimenticarci di noi stessi, della 

necessità di fare più esperienze di vita 

possibili, come tutti gli altri, portando avanti 

le nostre aspirazioni e i nostri sogni. 

 

UNA SCUOLA PER TUTTI 
 

iflessioni dopo il contributo al 

Convegno AIG. 

Ho voluto portare la mia esperienza 

di docente, impegnata da decenni sul 

campo, nel rendere la scuola 

un’esperienza formativa e significativa per 

tutti i bambini. Parlare di “scuola per tutti” 

chiama in causa la normativa: essa 

rappresenta una risorsa. È importante 

“conoscere” per non ignorare ciò che è 

normativamente garantito: a partire dalla 

nostra Carta Costituzionale, gli articoli 3 e 

34 legittimano il diritto di ciascun bambino, 

qualunque sia la sua condizione personale 

o sociale, a frequentare la scuola. 

Nel contesto specifico delle malattie rare, 

come le malattie metaboliche, è doveroso 

per la Scuola non disattendere questo 

dettame normativo: ogni bambino deve 

poter vivere appieno l’esperienza 

scolastica in un ambiente formativo che 

consideri la diversità come dimensione 

esistenziale e non come caratteristica 

emarginante. Una condizione di disabilità, 

in quanto dimensione esistenziale, non 

esclude il diritto di frequentare la scuola. 

Per la famiglia, allora, conoscere la 

normativa diventa una risorsa per chiedere 

con legittimità la tutela dei diritti per i propri 

figli. 

Ho ricordato la Legge 104/’92, nei suoi 

articoli 3 e 12, fondamentali per usufruire 

delle risorse funzionali ad una esperienza 

scolastica positiva, a partire già dall’asilo 

nido. 

Qualcuno potrebbe obiettare che l’asilo 

nido e la scuola dell’infanzia non sono 

“scuola dell’obbligo”: tale 

argomentazione viene vanificata proprio 

dall’articolo 3 della Legge 104, laddove si 

garantisce al bambino con disabilità 

l’inserimento negli asili nido ed il diritto 

R 
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all’educazione e all’istruzione dalla scuola 

dell’infanzia fino alle istituzioni universitarie. 

L’affermazione di questi diritti fa sì che la 

mamma di un bambino con disabilità, non 

sia costretta, per esempio, a rinunciare al 

lavoro. 

Fare della normativa una risorsa, dunque, 

significa chiedere con legittimità.  

Dalla Legge 104/92 derivano queste 

possibilità: l’indennità di frequenza e la 

diagnosi funzionale. Quest’ultimo 

documento garantisce il diritto al sostegno 

didattico (insegnante di sostegno) e 

l’assistenza all’autonomia o allo sviluppo 

delle relazioni sociali (assistente 

comunale). 

Ho posto l’accento sul passaggio dalla 

normativa all’azione concreta: è 

importante il primo contatto con l’Istituto 

Scolastico scelto per la frequenza. 

Due sono i documenti da consultare: il 

Piano Triennale dell’Offerta Formativa 

(PTOF), che è la “carta d’identità 

formativa” di un Istituto scolastico ed il 

Piano Annuale di Inclusione (PAI), 

documento che descrive le azioni inclusive 

di un Istituto scolastico, ossia “chi fa - che 

cosa”. Ruolo molto importante viene svolto 

dalle segreterie che sono il primo volano 

dell’accoglienza. È importante, già sul 

modulo di iscrizione, segnalare la malattia 

metabolica e segnalare la 

documentazione di cui si è in possesso.  

Importanti sono le figure del Dirigente 

Scolastico e delle Funzioni Strumentali per 

l’Inclusione, docenti che curano 

l’attivazione ed il monitoraggio delle 

buone pratiche inclusive. 

Infatti, all’iscrizione, fa seguito un colloquio 

di accoglienza tra il Dirigente Scolastico 

e/o la Funzione strumentale per 

l’inclusione, la famiglia ed eventualmente, 

un rappresentante di AIG. Per un Istituto 

scolastico beneficiare della risorsa di un 

rappresentante di un ‘Associazione 

rappresenta un valore aggiunto, poiché 

spesso, le malattie metaboliche sono 

sconosciute ai docenti e la non 

conoscenza può portare alla paura o a 

forme subdole di esclusione. Poter invece 

conoscere come co-gestire la giornata 

educativa di un bambino affetto da una 

malattia metabolica, in questo caso, da 

glicogenosi, consente di creare una 

sinergia virtuosa, funzionale ad una vera 

inclusione. 

Ho descritto ciò che pertiene alla mia 

esperienza professionale in un Istituto 

Comprensivo lombardo dove svolgo il 

ruolo di docente incaricata di Funzione 

Strumentale per l’Inclusione, per quanto 

concerne l’area della Scuola dell’Infanzia 

e della Scuola Primaria. 

Mi rendo conto che, magari, a livello 

regionale possono esserci delle differenze 

nelle pratiche burocratiche, ma una cosa 

mi sento di ribadire e di consigliare: 

cogliere le opportunità offerte dalla 

normativa per chiedere, senza timore, con 

legittimità il rispetto di diritti inalienabili. 

Perché la scuola, o accoglie tutti i bambini, 

o non può essere chiamata scuola. 

 

Maria Grazia Brambilla 
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PROGETTO EMERGENZA 
 

urante l’ultimo Convegno 

un’azienda di Brescia ha 

presentato un colorato 

braccialetto in silicone con il simbolo SOS 

che, utilizzando una tecnica innovativa, 

permette, a chi lo indossa, di potersi creare 

un profilo personale da portare con sé 

ovunque. Per accedere ai dati inseriti è 

sufficiente un qualsiasi telefono con 

sistema ANDROID.  

Il braccialetto è un prezioso alleato che 

può fornire, durante qualsiasi emergenza, 

informazioni sul paziente e sulla sua 

patologia. 

Il Sig. Venturi, 

titolare della 

azienda 

produttrice del 

braccialetto, 

ha illustrato in 

modo 

esaustivo il 

prodotto 

garantendo il 

massimo della 

riservatezza sui 

dati inseriti e 

ha istituito, per tutti i soci AIG, uno sconto 

speciale sul prezzo di vendita. 

Per eventuali informazioni visionare il sito 

dell’azienda. 

 

 

IPA, INTERNATIONAL 

POMPE ASSOCIATION & 

AIG 
  

PA, l'Associazione Internazionale 

Malattia di Pompe, è una federazione 

di associazioni pazienti in tutto il 

mondo, della quale AIG è membro. I suoi 

obiettivi sono:  

• Stimolare e promuovere la ricerca sulla 

Malattia di Pompe; 

• Promuovere la rapida applicazione dei 

risultati della ricerca;  

• Promuovere una diagnosi accurata e 

tempestiva della Malattia di Pompe e 

programmi di screening;  

• Sostenere le organizzazioni nel 

processo di approvazione e rimborso 

delle terapie;  

• Sostenere e incoraggiare un accesso 

equo alle terapie;  

• Sostenere lo sviluppo continuo di 

organizzazioni nazionali per la Malattia 

di Pompe;  

• Creare e mantenere una posizione di 

rilievo e essere parte attiva nei rapporti 

con case farmaceutiche, ricercatori e i 

soggetti che abbiano un interesse nella 

patologia;  

• Fornire informazioni e supporto a tutti i 

pazienti, le loro famiglie e i soggetti 

coinvolti. 

 

Tra le varie attività, nel 2014, 

IPA ha promosso la prima 

Giornata Internazionale di 

sensibilizzazione sulla Malattia di Pompe, 

con il motto “Together We Are Strong – 

Insieme Siamo Più Forti". Da allora ogni 15 

aprile si celebra l'International Pompe Day. 

Nel 2015, IPA ha organizzato la fase pilota 

del Pompe (Em)Power Program. Tre giorni 

di formazione in Olanda con lo scopo di 

incoraggiare e formare nuovi Patient 

Advocate per la Malattia di Pompe a 

livello internazionale. Hanno partecipato 

dall'Italia, i soci AIG Elisabetta Conti e 

Fabio Di Pietro. Da allora Elisabetta e Fabio 

hanno partecipato attivamente alle 

attività di IPA e sono stati invitati a 

partecipare ai convegni internazionali al 

fine di apportare il proprio contributo e 

condividere con la comunità Pompe 

italiana quanto appreso in queste 

occasioni. Nel 2017, IPA ha proposto a 

Fabio di entrare nel suo direttivo. Il direttivo 

di IPA è attualmente composto da sette 

membri provenienti da Stati Uniti, Paesi 

Bassi, Germania e Regno Unito, al quale si 

aggiunge ora dall'Italia, il socio Fabio Di 

Pietro. Elisabetta Conti sarà responsabile 

dei rapporti tra AIG e IPA, riceverà le 

comunicazioni da IPA, e con Fabio 

collaboreranno per tradurre e diffondere 

le informazioni rilevanti tramite il gruppo 

D 

I 
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Facebook 'Malattia di Pompe' e gli organi 

di comunicazione di AIG. 

Per informazioni visitare il seguente sito:  

www.worldpompe.org 

  

Elisabetta Conti 

Fabio Di Pietro 

 

 

ARTICOLO DI AUDENTES 
 

udentes Therapeutics è una casa 

farmaceutica con sede in 

California che lavora allo sviluppo 

e commercializzazione della terapia 

genica per la cura di patologie rare come 

la Malattia di Pompe. Come per altre 

malattie rare, esistono poche 

pubblicazioni sull'impatto e sul peso che la 

malattia ha sulle persone e sui familiari che 

vi convivono; non si conoscono ancora 

appieno alcuni aspetti del peso che la 

patologia ha sulla persona, soprattutto per 

la forma a esordio infantile. 

Ad Audentes, siamo convinti che 

comprendere e conoscere la prospettiva 

di chi convive con la patologia, e l'impatto 

che essa ha sulle proprie vite è 

fondamentale per lo sviluppo delle terapie 

future. 

Abbiamo pertanto collaborato con 

medici ed esperti al fine di condurre e 

pubblicare una dettagliata ed esaustiva 

disanima sul peso che la Malattia di 

Pompe ha sulla persona, intitolata “The 

Humanistic Burden of Pompe Disease: Are 

There Still Unmet Needs? A Systematic 

Review”. 

L'articolo è stato pubblicato sulla rivista 

BMC Neurology ed è disponibile online al 

seguente link: 

https://bmcneurol.biomedcentral.com/ar

ticles/10.1186/s12883-017-0983-2 

 

L'articolo prende in considerazione il peso 

che la patologia ha sui pazienti ad esordio 

tardivo, e sottolinea la mancanza di 

pubblicazioni su tale aspetto 

relativamente alla Malattia di Pompe ad 

esordio infantile ovvero la popolazione di 

pazienti più gravemente colpita. Per 'peso 

della patologia' si intende generalmente 

l'impatto che la malattia ha in termini di 

salute, qualità della vita, capacità di 

compiere le attività giornaliere, e 

quotidianità, sui pazienti e i loro caregiver. 

Vengono considerati fattori quali: qualità 

di vita, attività quotidiane, carico del 

caregiver, valenze emotive e psicosociali, 

soddisfazione per il trattamento, aderenza 

alle terapie, dolore, fatica e qualità del 

sonno. L'articolo arriva alla conclusione 

che le persone che convivono con la 

Malattia di Pompe ad esordio tardivo 

hanno una qualità di vita notevolmente 

inferiore rispetto alla popolazione 

generale. Inoltre, è importante notare che, 

sebbene la terapia enzimatica sostitutiva 

ha dei chiari benefici per chi convive con 

la Malattia di Pompe, ciò, secondo la 

letteratura, non necessariamente coincide 

con un miglioramento dei fattori che 

determinano la qualità di vita. 

In particolare, l'impatto del dolore e della 

qualità del sonno sono stati in generale 

sottovalutati. Il dolore continuo è correlato 

a livelli più elevati di ansia e depressione, 

ed interferisce con le attività quotidiane, 

quali camminare e lavorare, e con 

l'umore, il sonno e il pieno godimento della 

vita. I dati indicano anche che la terapia 

enzimatica sostitutiva può stabilizzare 

temporaneamente il dolore, ma non 

annullarlo. La pubblicazione valuta anche 

il carico per chi assiste il paziente, un 

numero significativo di loro riporta disturbi 

di natura fisica e mentale, in aggiunta a 

stress di natura economica e relazionale. 

L'importanza di tali pubblicazioni e articoli 

sta nel fatto che aiutano ad identificare i 

bisogni tuttora irrisolti relativi alla patologia 

al fine di guidare le attività future di ricerca 

e sviluppo di nuove terapie per la Malattia 

di Pompe verso la giusta direzione. 

 

 

 

 

A 

https://bmcneurol.biomedcentral.com/articles/10.1186/s12883-017-0983-2
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CAMN – 

Coordinamento 

Associazioni Malattie 

Neuromuscolari 
 

ontinua la nostra partecipazione al 

CAMN  Coordinamento 

associazioni Malattie 

Neuromuscolari. Una rete di associazioni 

che hanno deciso di allearsi per poter unire 

le forze e le voci dei pazienti e loro familiari 

allo scopo di richiedere maggiori diritti. 

Fanno parte del CAMN una ventina di 

associazioni di pazienti ma anche AIM 

(Associazione Italiana Miologi), ASNP 

(associazione italiana del sistema nervoso 

periferico) e associazioni di medici 

neurologi. 

In questi giorni i membri del CAMN stanno 

discutendo per diventare una vera e 

propria federazione di associazioni con 

uno statuto e una personalità giuridica tale 

che le permetta di avere più potere 

davanti alle istituzioni. 

“ Uniti si è più forti e si può incidere di più”. 

Questo è lo slogan che sostiene la volontà 

di unirsi da parte degli aderenti. 

Obiettivi del CAMN riguardano i diritti di 

tutti i pazienti, specialmente si prefigge di 

svolgere attività di utilità sociale e di 

solidarietà come per esempio tutelare gli 

interessi delle persone colpite da patologie 

neuromuscolari e delle loro famiglie in 

relazione a tutti i problemi connessi alla loro 

condizione, sollecitare l’interessamento 

delle istituzioni e della collettività, 

promuovere la ricerca, sollecitare il 

miglioramento dell’assistenza socio-

sanitaria.  

 

 

Il CAMN proseguirà il suo lavoro nei tre 

gruppi:  

• LEA 

• Compilazione dei registri 

• Formazione medico-sanitaria. 

Membri delle associazioni facenti parte del 

CAMN saranno presenti alla giornata delle 

malattie Neuromuscolari che si svolgerà in 

17 centri sparsi per l’Italia il 10 Marzo 2018. 

Sarà questa una prima occasione per 

presentarsi e farsi conoscere dalla 

comunità medica, dalle istituzioni e dagli 

stessi pazienti. 

Per informazioni visitare il seguente sito:  

www.giornatamalattieneuromuscolari.it 

 

 

UNA PICCOLA ENORME 

VITTORIA PER AIG 
 

na piccola enorme vittoria. Piccola, 

se si considera la lotta alla malattia. 

Che continua, durissima. Enorme, 

perché per la prima volta in Italia un 

paziente affetto dalla glicogenosi di tipo II, 

più conosciuta come malattia di Pompe, 

può essere curato a casa. Si tratta di un 

bambino bresciano di sei anni al quale il 13 

dicembre Santa Lucia si è presentata sotto 

le sembianze di una dottoressa 

dell’Ospedale Civile. «Quando ha suonato 

il campanello, quasi non ci credevamo», 

racconta il padre del bambino. Sono infatti 

passati due anni da quando i genitori 

hanno chiesto che il Myozyme, il farmaco 

che consente al piccolo malato di 

sopravvivere, gli fosse somministrato tra le 

mura domestiche anziché in ospedale 

come previsto dal foglio illustrativo. Disagio 

e rischio. All’origine della richiesta la 

situazione di eccezionale disagio e rischio 

che da anni si creava ogni settimana, nel 

giorno dell’infusione per via endovenosa 

del farmaco. Perché il bambino, a causa 

della malattia che provoca la progressiva 

paralisi dei muscoli (volontari e involontari), 

è parzialmente paralizzato; ha subito una 

tracheostomia e vive attaccato a un 

respiratore 24 ore su 24; giorno e notte 

sopporta anche uno stimolatore 

C 

U 

http://www.giornatamalattieneuromuscolari.it/
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diaframmatico e per alimentarsi ha 

bisogno di una Peg.  

 

UNA LUNGA LOTTA 
Dietro questo risultato c’è stata una 

grande lotta fatta dalla famiglia, 

supportata dall’Associazione Italiana 

Glicogenosi e dal presidente uscente Dott. 

Fabrizio Seidita, che non si è mai fermata 

neanche davanti alla sentenza 

sfavorevole del Tribunale di Brescia. «È 

stata una battaglia di civiltà, che non 

riguarda solo noi, contro la burocrazia 

perché i medici erano dalla nostra parte», 

commenta il papà. Grande soddisfazione, 

su tutti i fronti, per la prima infusione a 

domicilio del fondamentale farmaco nella 

terapia del bambino bresciano. 

«Contentezza» da parte dell’Associazione 

Italiana Glicogenosi che, attraverso 

Fabrizio Seidita che l’ha presieduta nei due 

anni dell’iter per la terapia domiciliare, si è 

spesa fin dall’inizio per raggiungere 

l’obiettivo. «Gioia» anche in ospedale, in 

particolare nelle parole del direttore 

generale del Civile, Ezio Belleri. Dott. 

Seidita: «Quando ho saputo dal papà che 

il piccolo aveva ricevuto l'infusione del 

farmaco a domicilio è stato per me un 

momento di grandissima gioia ma 

soprattutto sono contento che la Regione 

Lombardia abbia dato un segno tangibile 

di" civiltà sanitaria" consentendo al piccolo 

di poter effettuare le cure a casa propria 

con meno disagio per sé e per i suoi 

familiari. È importante anche ribadire che 

questo è un esempio di buona 

collaborazione tra pubblico e privato in 

quanto l'azienda farmaceutica Genzyme 

che produce il farmaco per curare la 

malattia del piccolo, si è impegnata a 

supportare economicamente 

l'organizzazione dei servizi imprescindibili 

per poter effettuare l'infusione presso il 

domicilio del paziente. Tale pratica è 

ormai consolidata in alcuni paesi europei 

e speriamo che possa essere estesa su 

tutto il territorio nazionale. Un grazie anche 

alla tenacia dei genitori del bambino che 

non si sono fatti intimidire e scoraggiare 

dalle infinite vicissitudini che hanno dovuto 

affrontare in quasi 2 anni di attesa». 
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È NATA UNA NUOVA 

FAMIGLIA - ANGELA E 

SANTO DOMENICO UN 

MERAVIGLIOSO 

AMORE NATO ONLINE 
 

he l’amore trovato online possa 

funzionare quanto e più di una 

storia iniziata in maniera 

«tradizionale» è anche la conclusione di 

una ricerca pubblicata sulla rivista 

scientifica americana Proceedings of the 

National academy sciences che si basa su 

un’indagine condotta dalla società di 

analisi Harris Poll su 20mila statunitensi 

sposati tra il 2005 e il 2012. 

Ed è proprio online che è nato l’amore tra 

la nostra dolcissima socia Angela Graziano 

e il suo principe azzurro Santo Domenico 

Zaffiro. Si sono conosciuti nel 2014 e 

l’amore è scoppiato al primo sguardo. Si 

sono sposati nell’ottobre del 2017 e pochi 

giorni fa è nata la piccola Sara. 

“Appena ci siamo conosciuti ho 

raccontato a Santo Domenico della mia 

malattia e gli ho detto che doveva 

accettare prima la malattia e poi me!” 

afferma Angela con un sorriso e Santo 

Domenico non ha avuto nessun dubbio. Il 

loro matrimonio è stato un matrimonio da 

favola a cui ha partecipato tutta Bellona. 

Da quel giorno Santo Domenico è un 

marito perfetto aiuta Angela in tutto, 

anche nella gestione pratica della 

glicogenosi, preparando le dosi di 

maizena da bere o avvertendola, di notte, 

del suono della   sveglia. Ma lasciamo la 

parola ai due giovani sposi… 

 

” Per noi adesso 

viene prima la 

salute della nostra 

piccola Sara e poi 

tutto il resto. 

Quando abbiamo 

saputo dell’arrivo 

della nostra 

piccola è stata 

una grande gioia, 

per questo motivo 

facciamo un augurio a tutti i pazienti affetti 

da glicogenosi affinché posano vivere 

questa fantastica esperienza. 

Grazie per averci dato lo spazio per 

raccontare la nostra storia. È un piacere 

condividere il nostro amore con tutti voi, 

questa associazione per noi è una 

seconda famiglia che ci ha dato la forza di 

andare avanti. Un bacio da Santo 

Domenico e Angela a tutti i soci e pazienti 

affetti da glicogenosi.” 

 

 

REGALO NATALIZIO 
 

 Natale molti di voi hanno ricevuto 

in regalo un delizioso angelo rosso 

ed un sacchettino ricamato e 

profumato alla lavanda o all’ elicriso.  Vi 

presentiamo gli artisti. 

 

ANGIOLETTI ROSSI 
Sono Silvana ho 64 anni e sono affetta da 

glicogenosi di tipo 2. Quando ho scoperto 

di esserlo? 

Dopo la terza gravidanza ho iniziato ad 

avere I primi sintomi con CPK a 1000.  

Continuavo a cadere e a inciampare e mi 

dicevo che la colpa era solo mia perché 

ero sempre di corsa: il lavoro, la casa, I 

bambini. Di esami ne ho fatti parecchi.  

C’era chi affermava che era per colpa 

della mia schiena, avendo ernie e 

protrusioni, e chi altro.  Nel 2004 ho fatto la 

biopsia muscolare presso l'Istituto 

Neurologico BESTA di Milano e da lì ho 

C 
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avuto la conferma della malattia: " 

miopatia vacuolare con accumulo di 

glicogeno” ossia glicogenosi di tipo 2- 

MALATTIA DI POMPE. Allora ero in cura 

presso l'ospedale Fornaroli di Magenta e il 

neurologo che mi seguiva mi ha sempre 

detto che non dovevo preoccuparmi e 

che per la mia malattia non c'erano cure. 

(La cura, in effetti, è arrivata in Italia nel 

2006 dall'America). Nel 2006 sono stata 

operata all’ospedale Santa Rita di Milano, 

mi è stata fatta una decompressione 

midollare alla D5-D6. Stavo sempre male, 

ho subito molte umiliazioni, ma essendo 

ignorante in materia stavo zitta e subivo. Il 

CPK era sempre alto e io continuavo a 

cadere. Mi dicevano che erano fissazioni 

mie e così ero sottoposta a cure su cure, 

cortisone a non finire ed ero sempre più 

umiliata.  

Nel 2011 la mia vita ha una svolta: ho 

incontrato la dottoressa Sabrina Ravaglia. 

Stavo eseguendo l'elettromiografia (non 

era la prima) e la dottoressa Ravaglia mi 

chiese perché stessi facendo quell’ 

esame. È stata la mia salvezza e la 

dottoressa Ravaglia è stato "Il mio angelo 

custode". Nell'ottobre 2011 ho iniziato la 

cura con MYOZIME. Ogni 15 giorni faccio 

l'infusione presso l'Istituto Neurologico 

Mondino di Pavia e il farmaco mi ha dato, 

finalmente, degli ottimi risultati. 

Il mio primo angelo è nato per la 

dottoressa Sabrina Ravaglia. Un giorno 

guardando una rivista di Natale ho visto 

alcuni angeli in feltro. Di colpo ho pensato 

a lei, al mio angelo. Mi sono detta che 

quello era un segno…dovevo realizzare 

angeli non solo per me, ma anche per tutti 

i malati dell’associazione… 

 

SACCHETTINI RICAMATI E 

PROFUMATI  
L’idea dei sacchettini è nata dal desiderio 

di zie, nonne e amici di pazienti affetti da 

glicogenosi. Un modo per dimostrare la 

loro   vicinanza ai propri cari.  

I sacchettini A.I.G. ricamati a mano sono 

stati realizzati ad uno ad uno da nonna 

Maria Rosa, zia Gabriella e dalle amiche 

Lorenza e Ketty. Con le loro abili mani 

hanno ricamato quasi trecentocinquanta 

sacchettini. Per fare questo si sono fatte 

aiutare dal loro cuore e dall'amore che 

sentono per i nostri cari. Con l'aggiunta di 

un pizzico di profumo di lavanda o di 

elicriso, hanno reso questo oggetto 

ancora più piacevole e utile, per 

profumare un piccolo ambiente di vostro 

gradimento. … 

 

 

UN CARO AMICO CI HA 

LASCIATO 
 

l vero amore deve sempre fare male. 

Deve essere doloroso amare 

qualcuno, doloroso lasciare qualcuno. 

Solo allora si ama sinceramente.  

Le parole di Santa 

Madre Teresa di 

Calcutta 

esprimono il 

grande dolore che 

la famiglia AIG 

prova per la 

perdita del 

professor Luigi 

Varesio avvenuta 

proprio dopo il nostro ultimo Convegno. Il 

primo Convegno a cui Luigi non ha 

partecipato perché gravemente malato. 

Luigi Varesio, oltre ad essere un grande 

amico è stato un grande ricercatore e un 

grande sostenitore di AIG. Direttore del 

Laboratorio di Biologia Molecolare, Istituto 

Giannina Gaslini di Genova. Da quasi  

vent'anni studiava al Gaslini la terapia 

genica per la Glicogenosi 1. Un uomo 

semplice, intelligente, brillante...speciale. 

Un uomo che ha regalato la sua vita alla 

ricerca e che ha lottato accanto a noi in 

tutti questi anni. Un grande amico della 

nostra Associazione. Con le lacrime agli 

occhi non possiamo che sperare che il suo 

lavoro vada avanti per regalare a tutti i 

malati di glicogenosi finalmente una cura.  

 

Ciao Luigi restaci vicino … 

I 
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IL PRESIDENTDE 

USCENTE: Fabrizio 

Seidita 
 

ari amici dopo circa 20 anni di 

presidenza AIG ho deciso di 

lasciare il mio ruolo perché ritengo 

sia giusto che entrino nuove forze, nuove 

idee, nuove visioni che possano garantire 

forza e continuità per il futuro stesso della 

associazione 

In questi anni ho cercato di spendermi per 

dare voce a chi non ha voce avendo 

sempre presente quali siano le difficoltà 

dei malati rari e cercando sempre di 

lottare con tutti i mezzi per difendere i loro 

diritti 

Ho avuto tante soddisfazioni che mi 

porterò nel cuore insieme a tutti voi che mi 

avete sostenuto in questi anni 

A volte ammetto che è stato faticoso ma 

sappiate che per me, essere stato al vostro 

fianco, è stato un immenso piacere e un 

onore. 

 Questa esperienza mi ha dato una gioia 

enorme che non scorderò mai. 

Non amo gli addii pertanto mi limiterò a 

dirvi semplicemente 3 cose: 

 

• Grazie per avermi dato la possibilità di 

mettermi al vostro servizio 

• Grazie per avermi insegnato il coraggio 

e la tenacia  

• Grazie per l'affetto e la fiducia che mi 

avete donato in tutti questi anni 

 

Con grande affetto 

Fabrizio Seidita 

 

 

 

 

IL NUOVO PRESIDENTE: 

Gianfranco Stefanelli 
 

iao, sono Gianfranco, faccio parte 

del nuovo Consiglio Direttivo che 

resterà in carica per il prossimo 

triennio e, il 10 dicembre 2017, sono stato 

eletto nuovo Presidente di AIG. 

Vivo la Glicogenosi da padre in quanto 

una delle mie splendide bambine, la 

primogenita, è affetta da Glicogenosi di 

tipo 2. 

MI sono avvicinato all’Associazionismo nel 

2006, dopo la diagnosi, e da quel giorno il 

mio impegno sociale è cresciuto 

quotidianamente. Far parte di una grande 

famiglia nella quale si può trovare 

comprensione, condividere percorsi e 

prospettive, dove è possibile confrontarsi 

mettendo sul tavolo, a disposizione di tutti, 

le proprie esperienze, ed uscirne ogni volta 

un po’ più ricco, mi ha convinto che 

questa fosse l’unica strada percorribile per 

il bene dei pazienti e delle persone che si 

prendono cura di loro. In questi anni mi 

sono molto dedicato alla realizzazione di 

raccolte fondi che fossero sempre più 

coinvolgenti e proficue. Ho sempre che 

creduto uno dei compiti fondamentali 

dell’Associazione sia il supporto alle 

famiglie che entrano in contatto con la 

Glicogenosi e per questo da circa un anno 

rispondo al numero del servizio Voce 

Amica che ascolta le necessità di chi è 

C 
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dall’altro capo cercando di fornire 

sostegno e le prime risposte. Nelle prossime 

settimane, e per i prossimi anni, lascerò 

questo servizio per dedicarmi 

completamente al nuovo ruolo e ai 

molteplici impegni che la carica di 

Presidente prevede. 

 

Cordiali Saluti 

Gianfranco Stefanelli 

 

 

 

 

 

PRESENTAZIONE: 

Elisabetta Conti 
 

i chiamo Elisabetta, abito in 

Romagna, sono moglie e 

mamma di una ragazzina di 13 

anni. Ho la glicogenosi di tipo II e al 

momento le condizioni sono tali da 

costringermi all’uso della sedia a rotelle. 

Nonostante questo continuo a lavorare e 

a svolgere bene o male quello che facevo 

prima con l’aiuto della mia famiglia. Sono 

laureata in ingegneria biomedica e lavoro 

in uno studio di fisica sanitaria. Mi piace 

coniugare la passione per la tecnologia 

con l’amore per l’arte e la lettura. Adoro 

viaggiare e continuare a vivere con 

ottimismo e positività. La disabilità ci 

insegna a vivere la vita diversamente, 

dobbiamo solamente adeguare il nostro 

punto di vista! 

Fino ad un paio di anni fa non ero attiva 

all’interno di AIG o della comunità Pompe 

in Italia. Nel 2015 sono stata invitata in 

Olanda da IPA per partecipare ad un 

incontro europeo finanziato da IPA e 

Genzyme per formare i giovani ad essere 

attivi come “Patient Advocate” cioè 

essere attivi in IPA e nelle associazioni dei 

propri paesi per il bene comune dei 

pazienti. Grazie a questa formazione 

abbiamo prima istituito un gruppo 

Facebook di confronto per i malati Pompe 

e poi ho deciso di essere parte attiva 

all’interno di AIG. Il mio ruolo comprenderà 

il fare da intermediario fra AIG e le 

associazioni straniere che si occupano 

della Glicogenosi II, gestire il numero 

telefonico di VOCE AMICA per un primo 

contatto con i pazienti, partecipare ad 

incontri e convegni in Italia e all’estero. 

 

 

PRESENTAZIONE: 

Manuel Carroni 
 

ono Manuel, ho la glicogenosi 1b. 

Dall’ elezione durante l’ultimo 

Convegno AIG, tenutosi a novembre, 

per motivi di salute, non sono riuscito a 

contattare nessuno di voi per cercare di 

creare un legame, un rapporto, un 

dialogo... Mi sono reso conto in prima 

persona della sua importanza, quando io 

stesso ho contattato l’AIG, nelle persone di 

Angela Tritto e di Fabrizio Seidita, in 

quanto, mi ero trovato nella necessità di 

dover cambiare il centro di cura, dove ero 

seguito da 34 anni. Fabrizio e Angela, si son 

subito attivati affinché trovassi un nuovo 

centro. E così è stato! Ora son seguito in un 

nuovo centro, altamente qualificato. 

 

Per questo motivo mi è venuta l’idea, di 

mettermi anch’io in gioco, toccando con 

mano il grandissimo lavoro che c’è dietro 

AIG. Pertanto ho deciso di dare una mano, 

proponendomi come referente 

glicogenosi 1b, supportando Angela 

Tritto... (come strumento per una maggiore 

e le loro famiglie al fine di risolvere o 

quantomeno affrontare le varie 

problematiche che presenta la malattia e 

di riflesso anche le possibili problematiche 

sociali che possono insorgere, soprattutto 

in determinate fasi della crescita, fra tutte 

l’adolescenza). 

 

Altresì, sapendo che la Regione in cui vivo, 

è priva di un referente, ho deciso di 

occuparmi, della figura del referente 

glicogenosi Regione Sardegna per le 

stesse motivazioni del referente 1b, ma allo 

stesso tempo, circoscritte alle criticità della 

singola Regione, ma altresì ampliate, 

come bacino di utenza a tutte le varie 

forme di glicogenosi presenti in Sardegna). 

M 
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Il contenuto di questa mia breve 

presentazione deve essere semplicemente 

letto, come la proposta di condividere 

un’esperienza o uno scambio di idee, non 

necessariamente legate all’aspetto 

clinico, ma anche come una 

chiacchierata per sentirsi meno soli. 

 

Mi auguro, che a partire dai prossimi mesi, 

appena le mie condizioni di salute 

miglioreranno, possa contattarvi e 

conoscervi meglio, al di là di queste poche 

righe che state leggendo 

 

 

 

PRESENTAZIONE: Chiara  

Volonterio 
 

i chiamo Chiara, sono mamma di 

due bambine, una di 9 anni 

affetta da glicogenosi 1a e una 

di 11 anni. Sono laureata in matematica, 

ho frequentato un master in statistica e 

dopo una breve esperienza in campo 

assicurativo, ho intrapreso nel 2003 la 

strada dell’insegnamento e ora sono 

docente di matematica in un liceo. Amo 

leggere e rimanere al passo con i tempi, sia 

nel mio lavoro sia in tema di alimentazione, 

argomento che ho voluto approfondire, 

perché convinta che il cibo possa essere la 

nostra medicina. Durante gli anni 

dell’università ho iniziato a fare 

volontariato come capo scout nel gruppo 

del mio paese, incarico che ho lasciato 

con la nascita della mia prima figlia. 

Sono socia dell’AIG dal 2009 e 

annualmente organizzo una raccolta fondi 

nel mio paese, da quest’anno ho deciso di 

dare un contributo maggiore all’interno 

dell’AIG candidandomi al Consiglio 

Direttivo. 

Ora sono referente per la glicogenosi di 

tipo 3 e mi occupo dell’analisi di dati. Infine 

cercherò di realizzare un progetto all’anno 

per ottenere i fondi messi a disposizione per 

le organizzazioni di volontariato. 

 

 

IL NUOVO DIRETTIVO 
 

opo la presentazione dei nuovi 

componenti che lavoreranno per 

fare crescere questa grande 

famiglia vi presentiamo la formazione al 

completo: 

• Presidente: Gianfranco Stefanelli 

• Vice Presidente: Angela Tritto 

• Consigliere: Dott. Fabrizio Seidita 

• Tesoriere: Patrizia Ferrario 

• Segretario: Patrizia Ferrario 

• Altri: Fabio Nocito 

Chiara Volonterio 

Elisabetta Conti 

Manuel Carroni 

Roberta Di Martino 

Alessandra Sala 

Cesare Mazzotti 

 

Prossime elezioni 2019 – 2021.  

Preparatevi a candidarvi per condividere i 

nostri obiettivi! 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

M 

D 
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RELAZIONE CONGRESSO “4° EDIZIONE 

INTERNATIONAL GSD CONFERENCE” 15-17 

giugno 2017, Groningen - Paesi Bassi. 
 

 
 

RELAZIONE A CURA DELLA 

DOTTSSA ALESSANDRA EVA – 

GLICOGENOSI TIPO I 

 
o scopo del congresso, in cui erano 

presenti sia esperti dei diversi tipi di 

glicogenosi sia pazienti con i loro 

familiari provenienti da diversi paesi del 

mondo, è stato quello di presentare i 

risultati raggiunti dall’attività di ricerca e 

dar vita a un efficace network di 

collaborazioni. Alcune sessioni era 

dedicate ai pazienti e quindi alla 

discussione della gestione delle varie 

glicogenosi.  

Il congresso si è aperto con una sessione 

d’introduzione generale in cui i vari relatori 

hanno presentato e riassunto le 

caratteristiche delle varie glicogenosi e i 

possibili nuovi approcci terapeutici.  

 

Terry G. J. Derks, (Groningen, Olanda) con 

la comunicazione dal titolo: “Glycogen 

Storage Disease type I (GSD I)” ha parlato 

delle glicogenosi di tipo 1, trattamento 

dietetico e approcci terapeutici come la 

terapia genica, che sono poi stati 

ampiamente elaborati nelle 

comunicazioni delle sessioni successive; 

Pascal Laforêt con “GSD type III” ha 

discusso la GSD III. Ha esposto le condizioni 

fisiche dei pazienti secondo l’età:  

• Infanzia: ipoglicemia, epatomegalia, 

affaticamento. Terapia: dieta con 

amido. 

• Adolescenza: Dolore muscolare, 

presenza di cardiomiopatia ipertrofica.  

• Adulti: debolezza muscolare, 

peggioramento delle capacità 

motorie, sostituzione di grasso nei 

muscoli di gambe e braccia. Sembra 

che l’utilizzo intensivo di carboidrati 

possa peggiorare la miopatia 

L 

LA RICERCA 
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scheletrica forse favorendo un 

aumento del deposito di glicogeno nei 

tessuti. La proposta è di ridurre i 

carboidrati e aumentare 

proporzionalmente come fonte di 

energia le proteine e i grassi. 

 

Bhattacharya K (Australia). La dieta a base 

proteica e lipidica è considerata valida 

anche per le glicogenosi III, VI e IX dove 

esiste un perturbamento del metabolismo 

aminoacidico. Sembra che ci possa essere 

una reversione della cardiomiopatia 

associata alla GSDIIIa con la dieta (alto 

contenuto di grassi e proteine e basso 

contenuto di carboidrati.) 

 

I punti più importanti rilevati al congresso 

riguardo alla Glicogenosi 1a e 1b sono 

stati: 

 

RENE 
Monika Gjorgjieva, Lione.  

Il gruppo francese diretto dalla Dott.ssa 

Fabienne Rajas si è focalizzato soprattutto 

sull’aspetto della patologia renale nella 

glicogenosi 1a. Questo gruppo ha 

generato alcuni anni fa un modello di topo 

che è malato di glicogenosi 1a solo nel 

rene.  Durante lo studio di questo modello 

animale si è riscontrata l’insorgenza di 

fibrosi a livello dei glomeruli, fenomeno che 

porta allo sviluppo di cisti e all’insufficienza 

renale. In pazienti più vecchi sono state 

riscontrate cisti. I pazienti sono stati 

monitorati per 6-8 anni. In questo periodo si 

è visto che il numero e la dimensione delle 

cisti aumenta. Nonostante un trattamento 

dietetico intensivo e un trattamento con 

farmaci che abbassano i livelli di lipidi si 

osserva ipertrigliceridemia in tutti i pazienti 

con cisti renali. I valori di trigliceridi sono 

sempre più alti nei pazienti con cisti renali 

rispetto ai pazienti che non hanno cisti. Nei 

pazienti con cisti è stata riscontrata 

ipertrigliceridemia lieve o grave. 

 La patologia renale nella GSD I è 

caratterizzata da una disfunzione renale 

progressiva e dallo sviluppo delle cisti che 

probabilmente portano alla 

compromissione dell’organo.  

 

Nuovi approcci terapeutici sperimentali 

Laure Monteillet (Lione).  

Il gruppo francese diretto dalla Dott.ssa 

Fabienne Rajas ha valutato, sempre nel 

modello di topo che è malato di 

glicogenosi 1a solo nel rene, l’effetto 

terapeutico di un farmaco, il fenofibrato, 

che riduce i livelli di lipidi. Il fenofibrato 

diminuisce il contenuto di grassi e di 

glicogeno nel rene e protegge il rene 

impedendo i danni tubulari nel rene di 

questi topi. Il fenofibrato sembra avere 

anche un effetto protettivo del fegato. 

 

Terapia genica 

Youngmok Lee (Connecticut University) .  

Il Gruppo di David Weinstein sta cercando 

di sviluppare la terapia genica per il 

trattamento del rene nella glicogenosi 1a. 

Ha utilizzato il modello di topo KO totale 

creato da J. Chou più di 20 anni fa. Ha 

inoculato il topo neonato nella vena 

temporale con un virus adeno-associato 

che ha effetto terapeutico sul rene. 

Questo fa sì che il topo viva (normalmente 

questi topi vivono al massimo 3 settimane 

se non sono trattati). A 3 mesi di vita il topo 

è stato trattato con un virus che funziona 

nel rene e una procedura chirurgica che 

permette l’inoculo nella vena renale 

retrograda. Questo trattamento migliora i 

livelli di concentrazioni di urea nel sangue. 

Inoltre il livello normale di glicemia si 

mantiene per 24 ore di digiuno. Questo 

doppio trattamento sembra quindi 

migliorare sia le condizioni del fegato che 

del rene.  

 

FEGATO 
Terapia genica Glicogenosi 1b. 

Janice Y. Chou. NIH, Bethesda. 

L’unica comunicazione sulla 1b è stata 

quella di J.Y. Chou.  La dottoressa Chou ha 

esaminato l’efficacia della terapia genica 

nella GSD 1b su topi KO totali da lei 

generati qualche anno fa. È stato usato un 

virus adeno-associato che è in grado di 

ripristinare la funzionalità del fegato. Inoltre 

se si ha un’espressione del gene sano 

terapeutico superiore al 3% di quello che è 

espresso nei topi sani non si sviluppano 

tumori del fegato, aumenta la sensibilità 
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all’insulina e si previene l’obesità legata 

all’età e quindi lo sviluppo di sindrome 

metabolica. 

 

Terapia genica Glicogenosi 1a. 

David Weinstein. Connecticut University. 

Ha illustrato la sua nuova posizione 

all’Università del Connecticut dove hanno 

costruito per lui un’Unità di Terapia Genica 

dedicata al trattamento della GSD1a con 

virus adeno-associato. La sperimentazione 

sui pazienti dovrebbe iniziare questo anno. 

Ha inoltre illustrato i possibili problemi 

associati al trattamento. Si riesce ad 

ottenere solo una correzione parziale del 

danno del fegato e questo potrebbe 

essere migliorato con più di una iniezione 

di virus. A questo tipo di approccio però si 

associa il problema del rigetto. I pazienti 

trattati possono sviluppare anticorpi contro 

il virus e questo potrebbe eliminare l’effetto 

terapeutico. A questo si potrebbe ovviare 

facendo in contemporanea dei 

trattamenti con steroidi che bloccano il 

rigetto. Il trattamento steroideo però è 

problematico da eseguire sui pazienti con 

glicogenosi perché provoca un aumento 

di acido lattico. Il protocollo messo a 

punto, che dovrebbe essere efficace, 

prevede 3 iniezioni di virus, in modo simile a 

ciò che si fa per l’emofilia, con utilizzo di 

basse dosi di steroidi per breve tempo. 

 

Nuovi approcci terapeutici sperimentali 

Monika Gjorgjieva, Lione.  

Il gruppo francese diretto dalla Dott.ssa 

Fabienne Rajas ha utilizzato il farmaco 

fenofibrate per trattare i topi malati di 

Glicogenosi 1a solo nel fegato.  Questo 

farmaco è epatoprotettivo perché dopo 

te mesi di trattamento diminuisce 

l’accumulo di lipidi nel fegato, normalizza i 

valori di glicogeno nel fegato, dei 

trigliceridi, di ALT e di AST.  Topi trattati per 

tre mesi con questo farmaco. 

 

 Dwight Koeberl. Duke University.  

Tentativo di utilizzo del ‘genome editing’ 

negli animali, topi e cani, per ovviare alla 

perdita del gene terapeutico che si 

verifica nel tempo dopo trattamento con 

virus adeno-associato. La tecnica del 

‘genome editing’ permette di modificare 

un gene direttamente nella cellula senza 

dover ricorrere al trasferimento del gene 

sano con altri mezzi, per esempio il virus 

adeno-associato. Esperimenti eseguiti nei 

topi e nel cane. Sono stati ottenuti dei 

risultati promettenti anche se ancora molto 

preliminari.  

 

Maaike Oosterveer. Groningen. Gruppo di 

Terry G. J. Derks.  

Nonostante la perdita della glucosio-6-

fosfatasi (G6Pase), i pazienti con GSD 

conservano comunque una limitata 

capacità di produzione di glucosio 

endogeno. In questo studio si è cercato di 

individuare la fonte di produzione di 

glucosio endogeno G6Pase-indipendente 

negli epatociti di topi malati di glicogenosi 

1a solo nel fegato (L-G6pc-/-). È stato visto 

che in questi topi si ha un aumento 

dell’attività dell’alfa-glucosidasi epatica 

che determina la produzione di glucosio 

nei fegati malati.  Questa produzione di 

glucosio è anche associata alla 

diminuzione della glucochinasi epatica, 

che determina la mancanza di 

fosforilazione del glucosio. Questi due 

enzimi, l’alfa-glucosidasi e la glucochinasi 

potrebbero essere oggetto di trattamenti 

farmacologici per migliorare la produzione 

di glucosio circolante indipendentemente 

dall’attività della G6Pasi. 

 

Imre Schene, Utrect.  

Tentativo di utilizzare cellule staminali 

epatiche per ripopolare i fegati malati. 

Partendo da piccole biopsie da fegati 

umani normali i ricercatori hanno ottenuto 

colture di cellule staminali epatiche che, 

dopo vari passaggi e con l’utilizzo di un 

terreno specifico per il differenziamento 

epatico, sono differenziate in epatociti 

maturi (organoidi). L’idea è di utilizzare 

piccole biopsie di pazienti, modificare 

geneticamente le cellule in vitro con la 

tecnica del ‘genome editing’ in modo da 

ottenere epatociti sani, e trapiantarli 

nuovamente nel paziente. I primi tentativi 

di trapianti autologhi in diversi modelli 

animali sembrano essere promettenti. Gli 

organoidi del fegato rappresentano quindi 
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un nuovo modello in vitro per studiare il 

metabolismo del glucosio e per sviluppare 

nuove strategie di trattamento.  

 

Monika Gjorgjieva Lione 

Il gruppo francese diretto dalla Dott.ssa 

Fabienne Rajas ha studiato le 

caratteristiche della risposta delle cellule 

del fegato all’aumento della glicolisi, alla 

fermentazione lattica e all’accumulo di 

lipidi nel fegato, tre condizioni di 

alterazione metabolica che portano  allo 

sviluppo di adenomi e adenocarcinomi. 

Utilizzando il modello di topo malato solo 

nel fegato i ricercatori hanno visto che i 

meccanismi di difesa delle cellule contro 

questi stress metabolici sono diminuiti. Si 

può pensare di intervenire per aumentare 

i meccanismi di difesa identificando nuovi 

targets terapeutici. 

 

COLLABORAZIONI  
1) Collaborazione con J. Y. Chou. Nuova. 

La Dott.ssa Chou ci ha chiesto di poter 

utilizzare i topi inducibili della GSD1b da 

noi generati. I topi saranno incrociati 

nel suo stabulario all’NIH per generare 

dei topi malati di 1b solo nel fegato. 

Saranno studiate le caratteristiche 

metaboliche del fegato malato e i 

risultati ottenuti saranno confrontati 

con quelli conosciuti per il fegato della 

1a.   

  

2) Collaborazione con D. Weinstein. 

Finalizzata.  

 È stato possibile finalizzare la 

collaborazione col Dott. Weinstein. Il 

ritardo dovuto al trasferimento del 

gruppo dall’Università della Florida 

all’Università del Connecticut è risolto. I 

problemi dovuti all’approvazione del 

comitato etico al prelievo di plasma 

dai pazienti con GSD1a e al loro utilizzo 

in ricerca sono stati risolti. I nostri 

contatti sono con il Dott. Youngmok 

Lee, che lavora nel laboratorio di 

Weinstein e che lavorava prima nel 

laboratorio della Dott.ssa Chou. 

Abbiamo già inviato il protocollo per la 

raccolta del plasma. Le previsioni sono 

di raccogliere 100 campioni di plasma 

entro maggio 2018. L’accordo è che 

quando circa il 50% dei campioni sia 

stato raccolto Roberta Resaz andrà nel 

Connecticut per la preparazione di 

questi primi campioni. Tornata in Italia 

processerà i campioni raccolti. 

Contemporaneamente si 

raccoglieranno gli altri 50 campioni 

che saranno poi processati e analizzati 

da maggio in poi. 

 

3) Collaborazione con Oosterveer M. 

Nuova. 

Abbiamo stabilito una collaborazione 

con la Dott.ssa Maaike Oosterveer di 

Groningen per quanto riguarda la 

Glicogenosi 1b. La Dott.ssa Oosterveer si 

è mostrata molto interessata ai nostri 

topi e vuole studiarne il metabolismo 

degli acidi biliari. Lei e il suo gruppo 

hanno già compiuto studi di questo tipo 

sui topi con GSD1a del gruppo francese, 

cioè quelli che hanno solo il fegato 

malato, e hanno visto che in questi topi 

il metabolismo degli acidi biliari è 

alterato. Ora vogliono valutare se 

anche nei topi malati di Glicogenosi 1b 

il metabolismo degli acidi biliari è 

alterato come nella glicogenosi 1a.  

 

 

4) Collaborazione con la Dott.ssa Melis, la 

Dott.ssa Paci, la Dott.ssa Sechi, la 

Dott.ssa Parini. Riattivazione. 

Abbiamo riattivato la collaborazione già in 

corso con la Dott.ssa Melis, la Dott.ssa Paci 

e la Dott.ssa Sechi. Abbiamo 

recentemente ricevuto campioni di 

plasma dei pazienti che sono in cura da 

loro. Alcuni dei campioni devono essere 

nuovamente raccolti. Abbiamo anche 

ridiscusso la collaborazione con la Dott. 

Parini che è venuta a trovarmi dopo la mia 

presentazione per offrire la sua 

collaborazione. Ho scritto a tutte queste 

persone e spero di ricevere del nuovo 

materiale quanto prima 
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RELAZIONE A CURA DELLA 

DOTT.SSA DORIANA 

TRIGGIANI – 

GLICOGENOSI TIPO III  
 

opo un’introduzione generale il 

Dott. Pascal Laforêt (Hopital Pitie 

Salpetriere, Parigi, Francia) sulla 

Glicogenosi di tipo III (caratteristiche, 

cause, sottotipi), ha brevemente 

accennato al fatto che, attualmente, il 

trattamento si basa solo sulla terapia 

dietetica, al fine di limitare l’accumulo di 

glicogeno, l'alimentazione frequente 

durante il giorno e l’assunzione di amido di 

mais per evitare l'ipoglicemia. Tuttavia, è 

emerso con crescente evidenza che l'uso 

di alte quantità di carboidrati può 

peggiorare la miopatia scheletrica, forse a 

causa di un incremento di deposizione di 

glicogeno nei tessuti. Quindi ha sostenuto 

l’utilità di una dieta chetogenica 

caratterizzata da un ridotto apporto di 

carboidrati a favore di proteine e grassi. 

Ha inoltre accennato ai modelli animali 

GSDIII recentemente sviluppati, in 

particolare, il modello murino 

caratterizzato da diminuzione della 

glicemia e debolezza muscolare 

progressiva e ha sostenuto l’importanza di 

nuovi approcci terapeutici (terapia 

enzimatica sostitutiva e genica con virus 

adeno-associati come vettori). 

È seguito poi un intervento dal titolo: 

“L’INIBIZIONE DELLA GLICOGENO SINTASI II 

CON RNAi PREVIENE LE ABNORMALITÀ  

EPATICHE IN MODELLI DI TOPO GSD” 

(Chengjung Lai – Cambridge). 

In questo studio è stato dimostrato che 

l'inibizione della sintesi del glicogeno 

mediante l’utilizzo di RNA interferenziale 

per silenziare l'espressione della glicogeno 

sintasi II (Gys2), evita l'accumulo di 

glicogeno, l'epatomegalia e la fibrosi in un 

modello di topo del GSD tipo IIIa. Inoltre, è 

stato mostrato che tale silenziamento 

dell'espressione di Gys2 riduce anche 

l'iperlipidemia epatica in un modello di 

topo del GSD tipo I. Questi risultati 

supportano l’idea di un possibile utilizzo del 

silenziamento dell'espressione di Gys2 

come un potenziale bersaglio per 

migliorare le anomalie del fegato e le 

complicazioni a lungo termine associate a 

diversi tipi di GSD compresi i tipi I, III, IV, VI e 

IX. 

Il Dottor Chehida (La Rabta Hospital, Tunis, 

Tunisia), ha poi descritto uno studio 

effettuato su 55 pazienti tunisini (titolo: 

“COINVOLGIMENTO NEUROMUSCOLARE 

NELLA GLICOGENOSI DI TIPO III: UNO 

STUDIO RETROSPETTIVO DI 55 PAZIENTI 

TUNISINI”) allo scopo di esaminare il 

coinvolgimento neuromuscolare in questa 

malattia. 

 Dall’ analisi effettuata è emerso un 

consistente e invasivo coinvolgimento 

neuromuscolare specialmente nei pazienti 

più anziani e in quelli con assunzione 

giornaliera di proteine inferiore al 20%. 

In generale in molte presentazioni orali è 

stata ribadita la necessità di una dieta la 

cui composizione in macronutrienti deve 

essere sempre attentamente valutata. 

Diversi studi hanno sostenuto diete ad alto 

contenuto di grassi, idrossibutirato, 

trigliceridi a catena media e diete ad alta 

concentrazione proteica. 

 

 

 

IL MONDO IN UNA 

STANZA D’OSPEDALE – DI 

NICCOLO’ SEIDITA 
 

l congresso internazionale svoltosi a 

Groningen dal 15 al 17 Giugno, che ha 

coinvolto partecipanti provenienti da 

tutto il mondo e ha garantito la nascita di 

collaborazioni internazionali tra medici, 

pazienti e ricercatori, è stato più di 

questo… 

Ha permesso a tante famiglie, provenienti 

da paesi con ancora poche conoscenze 

di trattamento e cura, di potersi finalmente 

confrontare con una platea esperta, in 

grado di fornire delucidazioni e linee guida 

che avrebbero cambiato definitivamente 

la storia di famiglie, adulti e bambini. 

D 

I 
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Incaricato dal direttivo, come 

rappresentante della nostra associazione, 

mi sono relazionato con famiglie, medici e 

ricercatori, ho preso contatto col il Dottor 

Byrne, (intervenuto al nostro congresso di 

novembre), in questo momento 

considerato il maggiore esperto di GSD II 

(durante il convegno di Rimini ha 

commentato un suo studio applicativo 

collegato alla terapia genica per curare la 

malattia). 

Ulteriori attività di relazione si sono svolte 

anche con Il Dottor Weinstein (famoso, già 

da tempo per essere considerato il 

maggiore esperto di Glicogenosi nel 

mondo). La sperimentazione per la GSD IA 

partirà ufficialmente quest’anno, come 

anticipato dal dottore nel videomessaggio 

presentato a Rimini (si è già creato lo 

Steering Committee, organo collegiale 

scientifico funzionale alla messa a punto 

degli aspetti operativi e gestionali del 

percorso che permetterà ai pazienti di 

essere sottoposti a questo tipo di 

trattamento).  

Ho preso contatti direttamente col team di 

lavoro della Dimension Therapeutics, 

l’azienda, con sede a Boston, che sta 

finanziando il progetto di cura di David. 

Importanti passi avanti nel trattamento 

della patologia (GSD IA) sono stati fatti dal 

centro metabolico ospedaliero di 

Groningen, diretto dal Dottor Derks: il 

centro, allo stato attuale, è il polo europeo 

principale per la gestione della patologia: 

Il dottor Derks (che, oltre a curare i pazienti, 

è stato il coordinatore del convegno 

Europeo), non ha mancato al nostro 

appuntamento annuale, presentando in 

via telematica (skype) i suoi recenti studi 

legati ai fattori di eterogenità presenti nella 

patologia. 

Durante le varie sessioni del convegno, ho 

apprezzato particolarmente gli sviluppi, 

per quanto riguarda la ricerca per la cura 

di GSD 1A, di terapie di cura diverse dalla 

Terapia Genica (si cita l’approccio 

proposto da Dwight Koeberl). La 

ricercatrice e pediatra Steweuald, invece, 

ha offerto un interessante lezione di 

approccio alla pratica sportiva, consumi 

energetici, e approcci allo sport, che potrà 

essere utile in vista dello spin-off sportivo 

che vorremmo organizzare 

prossimamente, come associazione. 

Grande interesse ha suscitato anche lo 

studio di un ricercatore psicologo 

dell’ospedale di Amburgo: una ricerca 

dettagliata sui tratti di personalità dei 

pazienti affetti da Glicogenosi.  

Ho preso contatti diretti con lui per poter 

ottenere maggiore materiale a riguardo, 

ma la vicenda non ha avuto ulteriori 

sviluppi. 

Ho stretto relazioni con pazienti da tutti i 

continenti: degno di nota è a mio avviso il 

potenziale supporto che la associazione 

potrà fornire alle famiglie israeliane, che 

nonostante il progresso tecnologico 

nazionale, non si ritrovano molto supportati 

dagli ospedali locali, in merito alla certezza 

dei trattamenti da sottoporre ai pazienti. 

Due righe, inoltre, sono da spendere nel 

descrivere i progetti internazionali ai quali 

mi sono interfacciato. 

Nella riunione delle associazioni 

internazionali, si è convenuto di iniziare a 

collaborare in un progetto operativo, 

anziché soffermarsi a parlare di possibili 

creazione di strutture istituzionali (come 

una associazione europea o una 

federazione). Per poter far questo si è 

concluso che: 

1. Verrà aperto e gestito un sito 

internazionale che si occupi di Glicogenosi 

e a cui si possano riferire le associazioni 

nazionali (potrebbe anche essere 

semplicemente una pagina facebook) 

In termini operativi, per quanto riguarda 

progettualità più complesse, sono entrato 

nello Steering Committee di un progetto 

internazionale promossa dalla società no-

profit inglese …. Che mira, attraverso 

l’organizzazione di tavoli di lavoro 

(telematici, spesso, in considerazione del 

paese di provenienza dei partecipanti) e 

altri aspetti in modo da poter identificare le 

10 domande chiave, a cui non si è ancora 

data risposta, in tema Glicogenosi. 

L’obiettivo, è quello di sensibilizzare 

autorità, enti e istituzioni ad esplorare 

maggiormente (con progetti di ricerca, ad 

esempio) i contenuti delle 10 domande 

identificate a fine progetto. Il progetto, 
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appena partito, si concluderà nel 2019 e 

vede la partecipazione dei maggiori 

membri della comunità scientifica 

internazionale in relazione alle Glicogenosi. 

In merito al progetto GSD app, ho 

incontrato la referente del progetto 

olandese (In Olanda si sta sviluppando una 

app che possa fornire supporto ai pazienti 

affetti da Glicogenosi epatiche). 

Considerando che in Italia l’associazione 

ha sviluppato l’app per la gsd II, vorremo 

provare a collaborare (lato Italia, fornendo 

supporto alla realizzazione dell’app GSD 

epatiche, e lato Olanda, fornendocene 

per l’app GSD II). Il centro di Rotterdam, 

polo di riferimento in Olanda per lo studio 

e cura della GSD II, potrebbe fornire una 

base dati e un supporto strategico non 

indifferente. 

 

 

 

Ricerca Italiana GLICOGENOSI EPATICHE 

Relazione a cura del Dr. Fabrizio Seidita 
 

ltre agli incontri descritti tra i 

ricercatori al convegno di 

Groningen in Italia proseguono le 

ricerche  

 

GLICOGENOSI TIPO 3 
La Dott.ssa Triggiani dopo un breve 

periodo trascorso in Svizzera per migliorare 

le proprie capacità laboratoristiche 

insieme alla Dott.ssa Franconi sta 

ultimando la realizzazione dell'enzima 

deramificante mancante per un errore 

genetico nella glicogenosi tipo. 3 

 Il problema che si dovrà affrontare, una 

volta realizzato l’enzima purificato, è 

quello di individuare delle nuove strategie 

per poter portare l'enzima all'interno della 

cellula muscolare: si stanno vagliando 

varie possibilità tra cui quella   di utilizzare 

come vettore un lentivirus. 

Oltre a ciò si sta valutando anche la 

possibilità di trasportare l’enzima all’interno 

della cellula sfruttando il fenomeno fisico 

dei campi elettromagnetici. 

Le difficoltà descritte derivano dal fatto 

che l’enzima deramificante presenta 

grandi dimensioni e la sua veicolazione 

all’interno della cellula malata risulta più 

difficile 

Il Prof Comi sta collaborando con colleghi 

francesi per testare sul modello murino 

della glicogenosi tipo 3 l’utilizzo di 

adenovirus associati per la terapia genica 

Sempre per la glicogenosi tipo 3. La 

Dottoressa Parini   sta reclutando una serie 

di pazienti adulti per poter testare la 

validità della dieta chetogenica andando 

a verificare la forza muscolare attraverso 

l'utilizzo di cicloergometri  

 In alcuni studi scientifici recenti infatti si è 

dimostrato che la dieta hetogenica (ricca 

in proteine e lipidi) da un miglior supporto 

alla struttura muscolare del paziente 

rallentando la evoluzione e riducendo la 

cardiomiopatia 

 

GLICOGENOSI TIPO 1a e 1b 
Per quanto riguarda la glicogenosi tipo 1 

purtroppo come molti di voi sanno il lutto 

per la perdita del dottor Varesio ha creato 

molto sconforto ma la moglie, la 

dottoressa Eva, che da anni lavora con lui 

allo studio delle glicogenosi, si è 

impegnata a proseguire gli studi del marito 

O 
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insieme con il suo staff. A tale proposito la 

dott.ssa Resaz, che è stata ospite per un 

mese dal dottor Weinstein in Connecticut 

per facilitare i contatti della ricerca italiana 

con la ricerca statunitense, si occupa della 

valutazione dell’utilizzo dei micro RNA per 

la predittività evolutiva negli adenomi 

epatici e anche per discutere la possibilità 

di utilizzare il modello murino della 1b 

prodotto in Italia utilizzando i fondi raccolti 

da A.I.G. 

Continua l’uso sperimentale utilizzando la 

tecnica della terapia cellulare (cellule 

dell’amnios) applicata al modello murino 

con glicogenosi 1° 

Proseguono gli studi di proteomica nel 

modello murino affetto da glicogenosi 1° 

Da ultimo si sta utilizzando la tecnica della 

risonanza magnetica per lo studio degli 

adenomi epatici nei modelli sperimentali 

murini per riuscire a distinguerne la possibile 

evoluzione, confrontandoli con indagini di 

immunoistochimica utilizzando anticorpi 

specifici 

 

 

 

SEZIONE MUSCOLARE CONVEGNO RIMINI 
 
NEWS DA GRONINGEN - 

ANNALISA SECHI (CENTRO 

COORDINAMENTO 

REGIONALE MALATTIE 

RARE, UD) 
 

ei giorni 15, 16 e 17 giugno 2017 la 

nostra socia, la Dott.ssa Annalisa 

Sechi ha partecipato al quarto 

congresso internazionale sulle glicogenosi 

tenutosi a Groningen (NL).  

Di seguito una sintesi dei tre macro-

argomenti affrontati riguardo alla Malattia 

di Pompe. 

 

LA TERAPIA GENICA E 

NUOVE TECNICHE AFFINI 
La Malattia di Pompe è causata da un 

difetto genetico, ovvero dalle mutazioni 

del DNA a carico di un gene chiamato 

GAA, che codifica l’enzima alfa-

glucosidasi (o maltasi acida) deputato alla 

scissione del glicogeno all’interno di 

organelli cellulari chiamati lisosomi. La 

terapia genica si fonda sul principio che è 

possibile correggere il difetto genetico 

inserendo nel DNA un gene corretto al 

posto del gene mutato. Per poter inserire 

del materiale genetico nel DNA occorrono 

dei vettori, i più utilizzati sono di origine 

virale. Studi svolti in passato con questa 

metodica sui topi hanno dato esiti positivi 

in termine di riduzione dell’accumulo di 

glicogeno all’interno delle cellule 

muscolari. Durante il congresso è stato 

presentato il primo studio sulla terapia 

genica su pazienti Pompe. Nello studio in 

questione è stato utilizzato un vettore virale 

chiamato AAV che è stato iniettato nel 

diaframma in 9 bambini con Malattia di 

Pompe mostrando, a distanza di un anno, 

un miglioramento della funzionalità 

respiratoria. Altri studi sull’uomo sono in 

fase iniziale negli Stati Uniti. 

Un approccio innovativo è quello basato 

sui cosiddetti oligonucleotidi antisenso. 

Questa tecnica sfrutta il principio per il 

quale, nelle forme di malattia in cui le 

mutazioni sono più lievi, ed esiste una certa 

percentuale di produzione dell’enzima, è 

possibile modulare la codifica del gene 

difettoso utilizzando delle piccole 

molecole in maniera tale che si possa 

formare una percentuale maggiore di 

enzima. Il vantaggio rispetto alla terapia 

genica classica è che questa tecnica non 

richiede l’uso di vettori virali. Terapie a 

base di oligonucleotidi antisenso sono già 

disponibili in commercio per due malattie 

neuromuscolari (Duchesse e Spinraza). 

Sono stati presentati i primi studi in vitro sulla 

Malattia di Pompe che hanno dato buoni 

N 
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risultati, il prossimo passo sarà la 

sperimentazione in vivo.  

 

IL PROBLEMA DELLO 

SVILUPPO DI ANTICORPI 

CONTRO LA TERAPIA 

ENZIMATICA 
La terapia enzimatica sostitutiva (ERT) 

consiste nella somministrazione per via 

endovenosa dell’enzima carente nei 

pazienti effetti. La somministrazione viene, 

da protocollo, fatta ogni 2 settimane, con 

un dosaggio che varia in base al peso del 

paziente. L’enzima sostitutivo è una 

proteina e come tale può dare delle 

reazioni da parte dell’organismo che lo 

riceve, che lo riconosce come “estraneo”, 

sviluppando degli anticorpi diretti contro il 

farmaco. Questi anticorpi specifici 

possono ridurre l’efficacia della terapia 

enzimatica o causare reazioni avverse 

come mal di pancia, cefalea o reazioni di 

tipo allergico. Va specificato che, 

generalmente, la terapia è ben tollerata, 

ma lo sviluppo di anticorpi è un problema 

emergente a cui si sta tentando di porre 

rimedio.  

Il problema principale è per le forme 

infantili della Malattia di Pompe ed in 

particolare per i bambini cosiddetti CRIM 

negativi, che sono quelli in cui l’attività 

enzimatica dell’organismo è pari a 0. 

Questi bambini hanno una forma severa di 

malattia difficile da trattare proprio per lo 

sviluppo rapido e massivo di anticorpi 

diretti contro il farmaco. Nel congresso 

sono state presentate le possibili soluzioni, 

così dette di “immuno-modulazione”, 

attualmente in fase di studio: 

• trattare i pazienti affetti dalle forme 

infantili CRIM negative con un 

insieme di farmaci che riducano 

l’attività del sistema immunitario 

(questo viene già fatto nella pratica 

medica). Il rischio maggiore sono gli 

effetti collaterali dovuti alla 

depressione del sistema 

immunitario, in particolare il rischio 

di infezioni; 

• utilizzare nano particelle contenti 

rapamicina che agiscono come i 

vaccini per le allergie (risultati 

positivi sui topi); 

• utilizzare la terapia genica per far 

produrre enzima all’organismo in 

modo che non lo tratti come 

estraneo (primi studi sui topi: 

efficacia nell’indurre l’immuno-

tolleranza). 

 

Sono stati riscontrati effetti collaterali in 

risposta alla terapia enzimatica dovuti 

all’attivazione del sistema immunitario ed 

in particolare reazioni allergiche anche in 

pazienti con la forma adulta della Malattia 

di Pompe, in questo caso le opzioni 

possono essere: 

• ridurre la velocità di infusione; 

• fare delle premedicazioni con 

farmaci anti-istaminici o cortisonici. 

 

In rari casi, però, queste azioni non sono 

sufficienti ad impedire le reazioni 

allergiche. È stato presentato il caso di un 

paziente allergico alla terapia enzimatica 

sostitutiva che è stato trattato con un 

farmaco innovativo, chiamato 

omalizumab, che lega e consente di 

eliminare gli anticorpi prodotti contro la 

terapia enzimatica. In questo caso, il 

farmaco, ha contrastato le reazioni 

allergiche, ma potrebbe aver causato un 

aumento dei dolori muscolari. 

 

IL RUOLO TERAPEUTICO 

DELL’ATTIVITÀ FISICA 
L’intolleranza all’esercizio fisico, palesata 

con facile affaticabilità, è una delle 

caratteristiche principali della Malattia di 

Pompe e spesso arriva a compromettere le 

attività della vita di tutti i giorni. 

L’allenamento fisico, nella popolazione 

generale, ha effetti positivi in quanto 

migliora la funzionalità cardiovascolare, la 

forza muscolare e la resistenza agli sforzi. 

Nei pazienti affetti da Malattia di Pompe 

l’esercizio fisico, se eseguito correttamente 

e compatibilmente con le condizioni del 

paziente, può avere un ruolo terapeutico 

in quanto riduce lo stato di inerzia del 

muscolo e spinge le cellule muscolari a 

cambiare il loro metabolismo, utilizzando 
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come fonte energetica i grassi piuttosto 

che il glicogeno. Alcuni studi hanno 

dimostrato che il tipo di allenamento più 

adatto e più sicuro per i pazienti affetti da 

Malattia di Pompe è una regolare attività 

aerobica (es. cyclette), di intensità lieve o 

moderata. Non bisogna dimenticare però 

che l’eccesso di esercizio o esercizi 

sbagliati possono essere dannosi e 

controproducenti, pertanto ogni 

programma di allenamento dovrebbe 

sempre essere personalizzato e adattato al 

singolo paziente. 

 

 

TOLLERANZA ALL’ 

ESERCIZIO - ANNALISA 

SECHI (CENTRO 

COORDINAMENTO 

REGIONALE MALATTIE 

RARE, UD) 
 

’ intolleranza allo sforzo fisico è uno 

dei primi sintomi della Malattia di 

Pompe. La capacità di esercizio è 

misurabile tramite un test chiamato “Test di 

tolleranza all’esercizio”, in cui il paziente 

viene fatto pedalare su un cicloergometro 

e vengono misurati vari parametri tra cui gli 

scambi di O2 e CO2 e la frequenza 

cardiaca. Presso il Centro di 

Coordinamento Regionale per le Malattie 

Rare di Udine è in corso uno studio atto a 

verificare l’effetto dell’allenamento fisico 

costante e della dieta iperproteica sulla 

tolleranza all’esercizio dei pazienti adulti 

affetti da Malattia di Pompe. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

IL PROGETTO 

RIABILITATIVO - 

GIOVANNI IOLASCON  

(UNIVERSITÀ DELLA 

CAMPANIA “LUIGI 

VANVITELLI”) 
 

recenti progressi nel management 

farmacologico della Malattia di 

Pompe hanno permesso un notevole 

miglioramento sia dell’aspettativa di vita 

che dell’impatto in termini di funzione e 

partecipazione sociale. Alcune perplessità 

sul corretto approccio riabilitativo per 

questi pazienti comunque persistono, in 

particolare per la forma tardiva LOPD (Late 

Onset Pompe Diesase). 

Il trattamento riabilitativo per il recupero 

motorio nella LOPD è molto vario, come 

testimoniato dal fatto che non esistono 

linee guida sulla gestione di questo 

aspetto. Sono ancora scarse le evidenze 

sugli effetti benefici dell’esercizio fisico e 

non vi è ancora un’uniformità nella scelta 

di programmi riabilitativi specifici. Nel 2012 

AANEM (Consensus Conference 

dell’American Association of 

Neuromuscolar & Electrodiagnostic 

Medicine) ha indicato alcuni problemi 

specifici da affrontare dal punto di vista 

funzionale e riabilitativo, in alcuni casi 

viene fornita la descrizione della sessione di 

trattamento e delle ortesi. Alcune linee 

guida prevedono uno specifico 

inquadramento delle problematiche del 

paziente affetto da Malattia di Pompe 

all’interno dello schema classificativo 

dell’ICF (International Classification of 

Functioning, Disability and Health), che 

diventa un cardine per l’identificazione 

delle categorie di danno funzionale, 

danno strutturale, limitazione delle attività 

e limitazione della partecipazione sociale. 

In Italia, solo dopo l’identificazione con tali 

codici è possibile attuare il progetto 

riabilitativo individuale, che si traduce nel 

ricovero, nella fisioterapia e nella 

concessione degli ausili.  

L 

I 
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Abbiamo recentemente messo a punto un 

protocollo valutativo del paziente adulto 

affetto da LOPD, che prevede 

un’identificazione delle problematiche 

funzionali e prestazionali basate sulla 

classificazione ICF, al fine di meglio 

programmare l’intervento riabilitativo 

idoneo al singolo caso. A nostro parere, 

questo approccio “tailorizzato” sul singolo 

paziente corrisponde perfettamente a 

quanto richiesto dalla attuale legislazione 

italiana (LEA e Piano di Indirizzo della 

Riabilitazione) per la gestione appropriata 

dell’intervento riabilitativo nei pazienti con 

LOPD. 

 

 

NUOVI APPROCCI 

TERAPEUTICI - 

GIANCARLO PARENTI  

(UNIVERSITÀ “FEDERICO II” 

E TIGEM - NA) 
 

a terapia enzimatica sostitutiva con 

alfa-glucosidasi ricombinante è stata 

approvata nel 2006 ed è risultata 

altamente efficace nel migliorare la 

sopravvivenza nei pazienti affetti dalle 

forme infantili e nel migliorare o stabilizzare 

i disordini neuromuscolari e la funzionalità 

respiratoria nei pazienti con le forme ad 

insorgenza tardiva. Tuttavia la terapia ERT 

ha mostrato alcuni limiti. Alcuni pazienti 

rispondono in maniera insufficiente al 

trattamento con miglioramenti funzionali 

transitori. La risposta insufficiente è 

probabilmente dovuta a un certo numero 

di fattori, come le anomalie dell’autofagia, 

l'età all'inizio della terapia, la risposta 

immunologica dei pazienti all’enzima 

ricombinante, la limitata distribuzione 

dell’enzima ai tessuti (soprattutto ai 

muscoli scheletrici) e la resistenza selettiva 

di specifici muscoli o tipi di fibre muscolari 

al trattamento. I limiti della terapia attuale 

hanno stimolato la ricerca su farmaci di 

seconda generazione e approcci 

terapeutici innovativi. Preparati enzimatici 

di nuova generazione hanno proprietà 

che ne consentono una migliore efficacia 

nei tessuti bersaglio e sono in fase di 

sviluppo clinico. Anche la terapia genica 

mediata da vettori virali è attualmente in 

fase di valutazione clinica. Ulteriori 

approcci includono strategie mirate a 

migliorare l’efficacia della terapia 

enzimatica sostitutiva con piccole 

molecole (farmaci beta-2 agonisti; farmaci 

cosiddetti "Chaperones"), approcci volti a 

modulare la risposta immune nei confronti 

degli enzimi ricombinanti, tecnologie 

basate su oligonucleotidi antisenso e 

terapie cellulari.  

Nei laboratori del Dipartimento di Scienze 

Mediche Traslazionali dell’Università 

Federico II di Napoli e del TIGEM di Pozzuoli 

abbiamo studiato in particolare 

l’approccio basato sulla combinazione di 

farmaci “Chaperone” e terapia 

enzimatica sostitutiva. Inoltre, abbiamo 

valutato il potenziale di strategie mirate a 

modulare i processi cellulari che nelle 

cellule muscolari sono alterati in 

conseguenza del deficit di alfa-glucosidasi 

e dell’accumulo di glicogeno, quali le 

alterazioni dell’autofagia e lo stress 

ossidativo. 
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CONVEGNO NOTTINGHAM - GSD TIPO II 
 

l 28 e 29 ottobre 2017 i soci A.I.G. Conti 

Elisabetta, De Paulis Federico, Di Pietro 

Fabio e Moro Martina hanno 

partecipato al Convegno annuale 

dell’associazione inglese AGSD-UK. 

 
 

TERAPIA GENICA, ASPETTI 

ETICI - JOHN DYCK 

(CANADIAN ASSOCIATION 

OF POMPE)  
La terapia genica offre incredibili 

opportunità al genere umano 

modificando direttamente il DNA 

“migliorandolo”. L’intervento di Dyck fa 

leva sul problema etico che questa pratica 

potrebbe presentare, la tentazione di 

utilizzare la terapia genica per “correggere 

difetti” non propriamente clinici. Il secondo 

punto affrontato è l’elevato costo che tale 

terapia potrebbe avere rendendosi fruibile 

soltanto da alcuni ceti sociali o 

determinate società. 

 

 

INTERNATIONAL POMPE 

DAY - IPA BOARD MEMBER  
IPA (International Pompe Association - 

Associazione che ha come soci le varie 

associazioni nazionali che si occupano di 

Malattia di Pompe) ha presentato le 

attività svolte nel 2017 e le iniziative previste 

per la giornata internazionale dedicata 

alla sensibilizzazione sulla patologia. 

 

 “101 TIPS FOR AN EASIER LIFE WITH POMPE 

DISEASE” - BEN PARKER (POMPE SUPPORT 

TEAM - PST)  

AGSD-UK ha presentato il gruppo di 

supporto per i pazienti affetti da Malattia di 

Pompe, interno all’associazione stessa, 

coordinato da Ben Parker, e le iniziative in 

corso e/o future. Su tutte merita un 

approfondimento il libro “101 tips for an 

easier life with Pompe disease” che 

raccoglie 101 consigli per migliorare la 

qualità di vita dei pazienti Pompe e il 

progetto, in corso, di raccogliere consigli e 

indicazioni utili a migliore le pratiche 

alimentari dei pazienti. 

 

 

SUPPORTO ALLA 

RESPIRAZIONE - WILLIAM 

KINNEAR E JULIET COLT 

(QUEEN’S MEDICAL CENTER - 

UK)  
Le difficoltà respiratorie nei pazienti Pompe 

sono prevalentemente legate alle 

inspirazioni, gestite dal diaframma e dai 

muscoli intercostali (le espirazioni sono un 

movimento naturale). 

Nei pazienti Pompe diaframma e muscoli 

tendono a perdere elasticità rendendo 

necessario l’intervento di muscoli del collo 

per eseguire le inspirazioni. I muscoli del 

collo, però, sono muscoli volontari e, come 

tali, non vengono utilizzati durante la fase 

REM del sonno, in questa fase le inspirazioni 

avvengono soltanto per mezzo del 

diaframma che, come detto, potrebbe 

essere non adeguato. 

Il Dott. Kinnear si è soffermato 

sull’importanza dell’allenamento della 

capacità respiratoria attraverso specifici 

respiratori volumetrici, suonando strumenti 

a fiato oppure, più semplicemente, 

gonfiando ripetutamente dei palloncini. 

 

I 
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INCONTRO CON I CARER’S 

- JANE LEWTHWAITE (AGSD-

UK & PST) E JEFF EDWARDS  
Sessione informale di confronto tra 

caregiver (persone che si prendono cura 

dei pazienti Pompe), condivisione delle 

proprie esperienze e del rapporto con le 

conseguenze della Malattia di Pompe e 

dell’impatto che questa ha sulla loro 

quotidianità e quella dei loro cari. 

dall’incontro sono emerse problematiche 

ed emozioni ricorrenti e condivise. 

 

 

NUOVE TERAPIE E 

RIGENERAZIONE MUSCOLARE 

- PIM PIJNAPPEL (ERASMUS 

MEDICAL CENTRE - NL)  
Attualmente l’Erasmus Medical Centre 

(EMC) di Rotterdam è impegnato nello 

studio di nuovi approcci terapeutici per la 

cura della Malattia di Pompe: 

• Oligonucleotidi antisenso (AONs) : 

Prevede la correzione dei difetti di 

splicing (processo di trasformazione di 

una molecola di RNA). Questo modello 

è stato, recentemente, autorizzato da 

FDA (Food and Drugs Administration) 

per l’utilizzo nella cura di patologie 

quali Spinraza e Duchenne. 

Applicabile a pazienti Pompe con 

mutazione (IVS1) 

Attuale sperimentazione sui modelli 

animali. 

Somministrazione 1 o 2 volte al mese. 

• Terapia genica lentivirale:  

Si basa sull’utilizzo del virus 

ricombinante Lentivirus che si integra 

con il DNA accoppiato al trapianto di 

midollo osseo e che corregge tutti i 

sintomi della Malattia di Pompe. 

L’efficacia dei Lentivirus è dimostrata in 

altre malattie da accumulo lisosomiale, 

ALD e MLD. 

Applicabile a tutte le mutazioni Pompe. 

Attualmente in preparazione per la 

sperimentazione clinica. 

Somministrazione unica. 

• Cellule staminali muscolari: questo 

approccio sembrerebbe essere l’unico 

in grado di recuperare il tessuto 

muscolare danneggiato. L’utilizzo di 

questa metodo preverrebbe le 

possibilità di rigetto in quanto 

verrebbero utilizzate le cellule del 

paziente ricevente. 

Applicabile a tutte le mutazioni Pompe. 

Attuale sperimentazione in fase 

preclinica. 

Somministrazione unica. 

 

RICERCHE IN CORSO - 

REENA SHARMA (ROYAL 

SALFORD FOUNDATION 

TRUST) 
• Neo GAA, nuova molecola per ERT. 

Migliora il legame con i ricettori 

muscolari e permette di ottenere 

risultati similari con un quinto della dose. 

Primi trial sugli adulti previsti nel 2021, 

l’ano successivo i trial sui neonati. 

• Chaperone, faciliterebbe l’ingresso 

dell’attuale ERT nei ricettori muscolari. 

Inizio trial previsto entro il 2018. 

• Studio sull’aumento delle funzioni dei 

neurotrasmettitori con contrarre i 

muscoli, inizio nel 2018. 

• Sulbutamolo, il suo utilizzo 

aumenterebbe l’ingresso dell’attuale 

ERT, dal 2011. 

• Terapia genica, problema 

neuromuscolare e non solo muscolare. 

• Avrobio, nuovo studio di terapia 

genica. 

 

 

SCREENING NEONATALE - 

ESPERIENZA DI TAIWAN - YIN-

HSIU CHIEN (TAIWAN 

UNIVERSITY HOSPITAL)  
È provato che la diagnosi precoce e il 

conseguente inizio del trattamento con 

terapia ERT sui pazienti con Malattia di 

Pompe ad esordio infantile limitano il 

deterioramento della muscolatura 

scheletrica, riescono ad evitare l’uso del 

ventilatore polmonare e arginano le 
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problematiche cardiache. A Taiwan, dal 

2005, si effettua lo screening neonatale su 

tutti i neonati, data la grande incidenza 

sella Malattia di Pompe ad esordio infantile 

il sistema sanitario nazionale ha, però, 

elaborato dei criteri che precludono l’inizio 

della terapia nei pazienti che non 

presentano determinati sintomi. 

 

WORKSHOP DI 

FISIOTERAPIA - JONNY SMITH 

E BRYN EDWARDS (NMC 

WINSFORD)  
È assolutamente fuori discussione che una 

costante attività fisica sia fondamentale 

nei pazienti Pompe, si rende però 

necessario studiare un programma di 

allenamento personalizzato che tenga 

conto delle capacità muscolari del singolo 

paziente. Si consiglia di scegliere attività 

aerobica dolce che coinvolga tutti i 

muscoli come le attività acquatiche. 

 

WORKSHOP 

SULL’ALIMENTAZIONE - DIANE 

GREEN (SALFORD ROYAL)  
Consolidata la necessità di privilegiare una 

dieta iperproteica resta da capire il reale 

fabbisogno proteico del singolo paziente. 

La Dott.ssa Green ha fornito un semplice 

schema utile eseguire questo calcolo: 

• Peso (o peso desiderato) x 1,5 = 

Grammi di proteine 

• Grammi di proteine x 0,7 / 6 = 

Porzioni di proteine da mangiare al 

giorno 

• Una porzione di proteine è ottenibile 

da, per esempio: 

25g di carne o 1 uovo o 25g di 

formaggio o 150g di latte o 1 yogurt. 

 

 

 

 

 

TERAPIA GENICA PER LA 

MALATTIA DI POMPE - 

GIUSEPPE RONDIZZI 

(GENETHON & DUKE 

UNIVERSITY)  
Il gruppo del Dott. Rondizzi lavora alla 

terapia genica con vettori AAV (virus 

adeno associati). Una copia sana del 

gene GAA è somministrabile tramite AAV 

direttamente nel fegato in un muscolo. 

L’obiettivo è che il fegato comincia a 

produrre grandi quantità di GAA fornendo 

autonomamente all’organismo una sorta 

di terapia enzimatica. 

L’efficacia di questa tecnica è stata 

dimostrata sui modelli animale e, 

recentemente, la FDA ha autorizzato i 

ricercatori a procedere con un trial clinico 

di fase 1. 
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SUPER POMPE POWERS 

- UN’ EROINA DAI MILLE 

POTERI  
 

 una storia molto carina quella di 

Super Pompe Powers un’eroina 

speciale che grazie ai suoi super 

poteri può far sorridere chi è triste, 

può dare una mano a chi è nei guai, può 

regalare speranza a chi non ce l’ha. 

La nostra super eroina ha la malattia di 

Pompe e la racconta con una dolcezza 

che conquisterà proprio tutti. Creato negli 

States, e scoperto dalla nostra mitica socia 

Sara Renda è stato pubblicato da 

Genzyme per AIG. 

Appena sarà pronto lo faremo avere in 

regalo a tutti i nostri piccoli soci affetti dalla 

Pompe.  

Il libro è in vendita su Amazon US 

Scrivi nella barra di ricerca di Amazon: 

Superpoteri - Pompe (Italian Edition) 

IL PESO DI UNA 

BRICIOLA - PAMELA SI 

RACCONTA  
 

i intitola “il peso di una briciola” ed è 

la storia di Pamela Pieralli, socia di 

Figline Valdarno. Pamela è affetta 

dalla Malattia di Pompe e a seguito di una 

grave crisi respiratoria, da quasi diciotto 

anni vive su una sedia a rotelle ed è 

costretta a stare attaccata al respiratore 

ventiquattro ore su ventiquattro.  

 Appassionata dalla lettura fin da quando 

era bambina utilizza la lettura per 

viaggiare, 

conoscere 

luoghi e 

personaggi 

di ogni 

genere e 

arrivare 

dove il 

proprio 

corpo non 

la può 

portare. 

Di cosa 

parla il suo 

libro? Della 

glicogenesi 

di tipo 2, o malattia di Pompe, con cui 

Pamela, che oggi ha passato i trent’anni, 

combatte da quando era bambina. “Il 

peso di una briciola”, ci spiega Pamela, “è 

il peso di un corpo che si consuma ma non 

si arrende, che porta avanti le sue missioni 

una ad una, trovando il coraggio ogni 

volta di sopravvivere”. 

 

È S 

I NOSTRI LIBRI 
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uesto 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  

 

 

10/03/2017 - SPETTACOLO 

"FILIPPO MALATESTA E 

CRISTINA DI PIETRO IN 

CONCERTO" A RIMINI 
 

Giovedì 5 marzo presso il Teatro Novelli Via 

Cappellini 3 Rimini, si è tenuto il musical 

"Quattro ali per volare" uno spettacolo di 

teatro danza ... Apriamo il sipario alla 

ricerca. 

Iniziativa promossa da Associazione 

Italiana Glicogenosi con il patrocinio del 

comune di Rimini 

  

Filippo Malatesta e Cristina Di Pietro IN 

CONCERTO accompagnati dal Quartetto 

EOS  

Con la partecipazione del comico 

Francesco Tonti  

Presentano la serata: Giovanni Bartolucci 

e Marco Giorgi 

 

 

21/05/2017 - SPETTACOLO 

TEATRALE "M’ACCOMPAGNO 

DA ME" A ROMA 
 

Michele La Ginestra in "M’ACCOMPAGNO 

DA ME", spettacolo teatrale in favore di 

AIG il 21 maggio al Teatro Sistina a Roma. 

”M’accompagno da me” uno spettacolo 

coinvolgente, che ha saputo regalare 

grandi risate, sorrisi, e perché no, anche un 

Q 

RACCOLTA FONDI 2017 

mailto:info@aig-aig.it
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po’ di commozione, a chi ha deciso di 

passare una serata “con” il Teatro. 

Serata dedicata alla raccolta fondi per la 

ricerca scientifica promossa da AIG, 

Associazione Italiana Glicogenosi 

  

 

15/07/2017 - CONCERTO 

MUSICA SOUL - BOSSA NOVA 

BLUES FUNK A VALMOREA 

(CO) 
Sabato 15 luglio ore 21.30, presso Palazzo 

Sassi Via Volta Valmorea (CO), si è tenuto 

un Concerto Musica Soul - Bossa Nova 

Blues Funk con i Quadrivolti e Acustic Rock 

Band con jff8013. 

Il ricavato è stato devoluto all'Associazione 

italiana glicogenosi 

 

 

05/08/2017 - TORNEO 

BEACH TENNIS BURRACO "12 

ORE" A RIMINI 
 

Sabato 5 agosto si è tenuto a Rimini la 6° 

edizione "12 Ore" Torneo Beach Tennis 

Burraco. 

12 ore di sport e divertimento non stop al 

bagno 62 di Rimini per sostenere l'AIG, 

Associazione Italiana Glicogenosi.  

Il ricavato è stato devoluto alla ricerca.  

 

Una lunga notte tutta dedicata al gioco, 

un evento pensato dalle famiglie per tutti. 

 

10/09/2017 - "CAMPESTRE 

DEL PROFESSORE" A 

VALMOREA (CO) 
 

Domenica 10 settembre si è tenuta la 7° 

edizione "Campestre del Professore" 5 o 10 

Km 
L' incasso è stato interamente devoluto all' 

Associazione Italiana Glicogenosi per 

finanziare la ricerca sulle glicogenosi in 

atto presso l'ospedale Gaslini di Genova 

(per le glicogenosi di Tipo I), e per la 
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Fondazione I.R.C.C.S Istituto Neurologico 

Carlo Besta di Milano (per le glicogenosi di 

tipo II) 

 

01/10/2017 – STARLIGHTS 

FELL THE MUSIC IN CONCERT 
 

Domenica 1 ottobre presso il Teatro Vittoria 

di Torino è stato organizzato un concerto a 

favore di AIG 

09/10/2017 – LA 

POLVEROSA STRADA DEL 

BLUES E I DIRITTI NEGATI  
 

Sabato 9 0ttobre alle ore 21 presso il teatro 

Fagnana di Buccinasco è stato presentato 

lo spettacolo La polverosa strada del blues 

e i diritti negati 

Lo spettacolo è nato dall’idea che 

L’ascolto della musica è sicuramente un 

modo concreto per sentirsi meno soli, in 

particolare, il blues è nato per far sentire le 

persone più unite nelle proprie tradizioni 

fornendo un elemento liberatorio nella 

libertà delle note.  

AIG in rete con le associazione 

SevenNotes, Linfa, Banca del tempo e dei 

Saperi, ha promosso volentieri questa 

iniziativa perché anche nelle malattie rare 

esiste segregazione, in particolare 

relativamente al diritto alla salute sancito 

dall’ articolo 32 della nostra Costituzione 

spesso disatteso (poca ricerca, poca 

assistenza).  

D’altro canto il blues è un modo per 

rivendicare un diritto negato quale la 

segregazione razziale degli anni 60 e la 

schiavitù coloniale dell’Ottocento.  
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Per tutti questi motivi il parallelismo tra il 

diritto alla salute e i diritti universali 

dell’uomo è quanto mai attuale e 

meritevole di approfondimento storico-

culturale per la crescita di una società, 

specie giovanile, più civile e più 

consapevole  

Il progetto si è articolato seguendo queste 

tappe: 

-introduzione ai diritti negati attraverso 2 

testimonianze di malattia rare 

- introduzione al blues, primordi e sviluppo 

storico/musicale utilizzando linguaggio 

multimediale (video, letture dal vivo, foto) 

Concerto con musica dal vivo 

 

 

RACCOLTA FONDI DI 

NATALE 2017  
 

Anche quest’ anno l’Associazione Italiana 

Glicogenosi ha proposto:  

• una confezione regalo composta da 

una bottiglia di olio extravergine di 

oliva 100% italiano ottenuto a freddo 

da 0.5 lt e da 500 gr di pasta di semola 

prodotta da F.lli Turri.  

• una confezione regalo composta da ½ 

Kg di Parmigiano Reggiano 

stagionatura 24 mesi, prodotto dal 

Caseificio la Madonnina. 

 

Il ricavato sarà utilizzato per finanziare le 

ricerche genetiche in atto presso 

l’Ospedale GASLINI di Genova – 

Laboratorio di Biologia molecolare ed 

Istituto ENEA di Roma.  
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el novembre 2016 (ultimo bilancio 

approvato) ci è stato accreditato 

il contributo del cinque per mille 

relativo all’anno 2013 per Euro 64.335,49: il 

passaparola è molto importante per 

ottenere questi risultati e dobbiamo 

continuare impegnandoci a divulgare 

sempre più il codice fiscale 

dell’associazione per la firma in 

dichiarazione dei redditi. 

Inoltre il 2016 è stato un anno molto attivo 

pe quanto ha riguardato la raccolta fondi 

da parte di alcuni di voi. Gli spettacoli, i 

mercatini hanno dato un incremento alle 

entrate per circa 8.300 euro. 

 

Come abbiamo utilizzato i fondi 

• Laboratorio di Biologia Molecolare 

dell’Ospedale Gaslini di Genova (Dott. 

Varesio- Progetto Glicogenosi 1A e 1B) 

Euro 35.808,77 (di cui Euro 29.349,20 per 

collaborazioni a progetto, Euro 5.829,27 

per acquisto di reagenti e Euro 630,30 

per concorso spese trasferta a 

Convegni per ricercatori).  Il Progetto 

Glicogenosi di tipo 1A è stato quasi 

completamente finanziato dalla 

Banca Intesa San Paolo ed è per 

questo motivo che il nostro esborso è 

stato inferiore rispetto agli anni 

precedenti 

• ENEA Roma - (Progetto Glicogenosi 

tipo 3) €   35.463,26 (di cui Euro 30.191,64 

per collaborazione a progetto e Euro 

5.271,62 per acquisto di materiale) 

• AIG KIT Pompe – in collaborazione con 

SANOFI GENZYME - € 26.230 (Vidiemme) 

 

Dopo 20 anni di progetti e attività varie 

possiamo proseguire nello svolgimento 

della nostra mission, mantenendo gli scopi 

e gli obbiettivi del nostro statuto. Mi auguro 

che molti di voi si impegneranno nelle 

raccolte fondi. A questo proposito 

alleghiamo un modulo che dovrà essere 

utilizzato ogni volta che invierete un 

bonifico o un bollettino in seguito ad una 

raccolta fondi o mercatino.  

 

Ringrazio tutti per l’impegno ed auguro ad 

ognuno di voi un anno ricco di 

soddisfazioni e opportunità. 

 

Il Tesoriere 

Patrizia Ferrario Raimondi 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

N 

BILANCIO 
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DONAZIONI 5x100 
 

l codice fiscale da indicare, nella dichiarazione dei 

redditi è:   97187130154 

 

 

DONAZIONI 
 

are 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: Associazione Italiana Glicogenosi Via Roma, 2/G20090 Assago (MI) 

• Fare un versamento sul Conto Corrente Bancario utilizzando il Codice IBAN: 

IT 65 R 05584 33540 000000031210 

 

Quando riceviamo dei bonifici bancari, abbiamo solo visibilità dell’intestatario e non del 

suo indirizzo, inviaci una mail a info@aig-aig.it indicando il tuo domicilio.  

Tutte le Donazioni fatte all’Associazione sono detraibili dalla dichiarazione dei redditi in 

base all’Art.13 del D.L. 460/97. 

  

CAMPAGNA ASSOCIATIVA 2018 
 

arissimo amico, 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! 
 

MODALITA’ PER ASSOCIARSI 
Diventa socio AIG con un contributo annuale a partire da 30 €: 

• Inviare CC Postale N° 3818 8207 specificando nella causale “Quota associativa 2018” 

• Inviare CC Bancario utilizzando il Codice IBAN: IT 65 R 05584 33540 000000031210 

specificando nella causale “Quota associativa 2018” e inviare una mail a info@aig-aig.it 

indicando il proprio nominativo e il proprio domicilio. 

I 

F 

C 

DONAZIONI E CAMPAGNA 

ASSOCIATIVA 2018 
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