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1. Prefazione 

UNIAMO FIMR ONLUS - Federazione Italiana Malattie Rare FIMR -  è la federazione 
Nazionale delle organizzazioni di pazienti affetti da patologie rare da sempre 
impegnata nella tutela dei diritti e nel miglioramento della qualità della vita del 
paziente e della sua famiglia attraverso l'attivazione, la promozione e la tutela dei 
diritti vitali dei malati rari nella ricerca, nella bioetica, nella salute, nelle politiche 
sanitarie e socio-sanitarie 
 
La Federazione, fondata nel 1999 su iniziativa di un ristretto gruppo di associazioni, 
in dieci anni di attività è arrivata a contare più di 95 associazioni di pazienti in 
rappresentanza di oltre 600 diverse patologie rare. 
UNIAMO FIMR onlus costituisce una voce rappresentativa e di riferimento per le 
malattie rare e porta l’opinione dei pazienti  e delle loro famiglie nei processi 
decisionali relativi agli interventi nazionali e regionali sulla Sanità Pubblica. 
 
A livello europeo, UNIAMO è membro di EURORDIS, l’Organizzazione Europea che 
raggruppa oltre 434 organizzazioni di malati in 43 paesi in rappresentanza di oltre 30 
milioni di pazienti 
La missione di Eurordis è quella di costruire una comunità pan-Europea di 
organizzazioni di pazienti e persone che vivono con le malattie rare, per essere la 
loro voce a livello Europeo, e direttamente o indirettamente, lottare contro 
l'impatto delle malattie rare sulle loro vite. 

 
La Federazione Italiana Malattie Rare UNIAMO FIMR onlus, grazie all’iscrizione al 
Registro Nazionale delle Associazioni di Promozione Sociale avvenuta nel 2005, 
concorre da quella data ai bandi annuali del Ministero del Lavoro e delle Politiche 
Sociali promossi ai sensi dell’art. 12 della legge 383/2000.  
 
Anche per l’anno finanziario 2008 con il progetto sperimentale dal titolo “IL CODICE 
DI ATLANTIDE: promozione di una cultura per la ricerca sulle malattie rare” la 
Federazione ha partecipato al bando Ministeriale  ottenendo un punteggio pari a 60  
e pertanto il presente progetto è stato  realizzato con un finanziamento pubblico di 
€ 57.758,29. 
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2. Introduzione 

Manca ancora una coscienza comune e solida in materia di malattie rare capace di 
orientare, unificare e conglomerare tutte le forze in gioco verso l’auspicato orizzonte 
di un risultato comune condiviso, che segni un positivo stadio di avanzamento 
effettivo lungo il faticoso ed oscuro tunnel scavato dalla ricerca scientifica nel 
terreno quasi del tutto inesplorato delle malattie rare. 

In effetti i dati conoscitivi certi, cui è finora pervenuta l’analisi e la rielaborazione 
medico-scientifica, riguardano essenzialmente l’origine genetica della stragrande 
maggioranza di esse (l’80% circa) nonché la rispettiva “classificazione tipologica”, in 
virtù delle quali le varie malattie genetiche conosciute dalla medicina ufficiale allo 
stato attuale (quasi 6.000, pari al 10% del totale delle patologie umane) sono state 
sistematicamente raggruppate e catalogate sulla base del tipo di organo o gruppo di 
organi interessato dall’affezione patologica ed in base anche al quadro 
sintomatologico caratteristico che accompagna l’insorgenza della malattia. 

Purtroppo le malattie rare per le quali siano disponibili cure efficaci e risolutive sono 
una piccolissima minoranza rispetto alla totalità. Poche sono anche le terapie 
palliative, ossia finalizzate ad attenuare e alleviare gli stati sintomatologici 
particolarmente dolorosi o invalidanti e quindi essenziali per la gestione quotidiana 
della malattia da parte del paziente e di chi se ne fa carico e per il miglioramento 
della qualità di vita. 

Di contro, negli ultimi decenni la ricerca biomedica ha fatto notevoli passi in avanti 
nell’ identificazione delle cause, soprattutto genetiche, di molte malattie. Una mole 
impressionante di dati sui meccanismi molecolari di molte patologie viene prodotta 
nei laboratori italiani ed esteri. Il punto dolente di queste constatazioni sta nel fatto 
che la maggior parte di questi dati rimane nei laboratori di ricerca poiché non 
esistono fondi e meccanismi che ne garantiscano il trasferimento in clinica e quindi 
al paziente. È lecito sospettare che una terapia potenzialmente efficace in realtà 
esisterebbe già, in quanto per esempio, è custodito in provetta un principio attivo 
(una molecola o un trattamento) che potrebbe rivelarsi utile per una determinata 
condizione patologica. Il grande ostacolo col quale ci si misura oggi è proprio quello 
della ricerca traslazionale, ovvero del passaggio dalla ricerca fatta sul bancone del 
laboratorio alla sperimentazione che si effettua in clinica e coinvolge direttamente i 
pazienti. Se questo passaggio è in generale un processo delicato, che impone una 
revisione degli attuali sistemi di finanziamento e di gestione della ricerca scientifica, 
lo diventa ancora di più quando si riferisce alle malattie rare. In questo caso un 
primo ostacolo è rappresentato dall’enorme numero di dati, al quale si deve 
aggiungere  una grande eterogeneità a livello di distretti corporei coinvolti, di 
sintomi e andamento, la rarità e la conseguente carenza di investimenti. In questo 
contesto, l’obbiettivo ultimo che UNIAMO FIMR onlus si propone di perseguire con il 
presente progetto è quello di diffondere una cultura della ricerca scientifica sulle 
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malattie rare ispirata alle migliori prassi e fortemente orientata  al beneficio del 
paziente. 

Di recente, si sta assistendo ad un crescente interessamento delle istituzioni 
politiche  al tema delle malattie rare e dei farmaci orfani. A dimostrarlo diverse 
iniziative promosse in ambito UE, quali l’approvazione del Regolamento 141/2000, 
che ha portato alla creazione di un Comitato per i farmaci orfani all’interno 
dell’Agenzia europea per i farmaci (EMA) e all’erogazione di vari tipi di incentivi, tra 
cui la concessione della durata di 10 anni di un’esclusività di mercato alle case 
farmaceutiche impegnate nella ricerca dei prodotti orfani. 

L’aumentata attenzione delle Istituzioni verso il problema delle malattie rare, 
tuttavia, non va di pari passo con una necessaria e maggiore conoscenza delle stesse 
presso le strutture sanitarie che prendono in carico i pazienti.  In altri termini, la 
conoscenza delle malattie rare anche tra gli specialisti sanitari è tutt’oggi in 
moltissimi casi limitata. Ciò comporta incapacità di adeguata assistenza e presa in 
carico. Occorre dunque promuovere un maggiore confronto tra gli operatori sanitari 
e gli scienziati che si occupano di ricerca sulle malattie rare, senza dimenticare la 
necessità di coinvolgere in un processo attivo anche le aziende farmaceutiche, le 
istituzioni e i pazienti stessi. Se l’obbiettivo è la cura, una risposta potrà arrivare 
soltanto dall’ integrazione delle diverse esperienze e di competenze complementari. 
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3. lo sviluppo del progetto 
Dalle suddette considerazioni, è scaturito il progetto mirato a realizzare in primo 
luogo un'analisi dettagliata ed approfondita sulle modalità di attuazione della ricerca 
scientifica nel campo delle malattie e conseguentemente a promuovere una 
maggiore conoscenza di modelli efficaci di investimento e di gestione della ricerca 
stessa. 

L’analisi è stata effettuata con il supporto di Telethon che si è impegnato 
gratuitamente a contribuire al progetto fornendo le conoscenze e le competenze 
necessarie. 

Il Comitato Telethon Fondazione ONLUS è un ente senza fini di lucro il cui obbiettivo 
è finanziare ricerca scientifica sulle malattie genetiche. Nella distribuzione dei propri 
fondi, Telethon dà la priorità alle malattie genetiche rare. 

Dal 1990 ad oggi, Telethon ha investito circa 350 M€ in ricerca su oltre 400 diverse 
malattie genetiche e ha messo a punto sistemi di selezione e di gestione della 
ricerca scientifica che gli hanno permesso di conseguire numerosi e prestigiosi 
risultati in termini di pubblicazioni scientifiche e di scoperte con concrete ricadute 
cliniche. Contemporaneamente, Telethon ha sviluppato una struttura dedicata 
all’informazione scientifica e rivolta principalmente ai pazienti e agli operatori 
sanitari. Nel tempo, tale struttura ha stabilito proficue relazioni e collaborazioni con 
numerose associazioni italiane che si occupano di malattie genetiche, e con le quali 
condivide valori e obbiettivi. In questo contesto si è anche sviluppata la relazione 
con UNIAMO FIMR onlus, che è stata da sempre centrata sulla condivisione di un 
comune  obbiettivo ossia la diffusione di una maggiore conoscenza delle malattie 
rare, la sensibilizzazione dell’opinione pubblica rispetto al tema della ricerca 
scientifica. 

In conclusione, UNIAMO FIMR onlus, con il supporto di Telethon ha effettuato 
un’indagine conoscitiva rivolta alle associazioni di malattie rare per valutare in 
termini qualitativi e quantitativi l’investimento in ricerca di cui le stesse si fanno 
promotrici, le modalità di finanziamento che adottano, i risultati ottenuti e le 
aspettative/necessità correnti. Grazie alla realizzazione di un questionario ad hoc, i 
dati emersi sono stati poi confrontati con l’indagine conoscitiva effettuata da 
EURORDIS. In una fase successiva, i risultati raccolti sono serviti ad elaborare un 
panorama della ricerca scientifica sostenuta dalle associazioni dei pazienti e le aree 
ove erano necessari interventi formativi, erogati nella forma di incontri seminariali. 
Tali incontri sono stati pianificati in numero e localizzazione geografica tale da 
coprire tutte le principali aree del Paese e raggiungere il maggior numero possibile 
di utenti. 

 “IL CODICE DI ATLANTIDE”” è un omaggio voluto alla celebre opera di Stel Pavlou 

http://it.wikipedia.org/wiki/Stel_Pavlou
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Atlantide s'è svegliata. In tutto il mondo, dalle piramidi di Giza al Messico, fino alle 
più remote località della Cina, gli antichi monumenti danno segni di vita. Attraverso 
l'oceano stabiliscono connessioni. Usano onde sonore a bassa frequenza per ricreare 
un'antica rete globale. Molti personaggi fanno insieme un viaggio decisivo, perché il 
destino dell'umanità è nelle loro mani. Sembra infatti che i segnali provenienti da 
Atlantide siano l'inizio di qualcosa di assai più grande e, perché no, l’inizio della 
promozione di un cultura sulla ricerca scientifica delle malattie rare… 

Tramite la realizzazione del progetto la federazione UNIAMO si è posta degli 
obiettivi strettamente correlati alle proprie finalità istituzionali e sintetizzabili nei 
punti seguenti: 

- fornire un supporto informativo alle persone affette da malattie rare e alle 
rispettive famiglie, riguardo alle modalità di promozione della ricerca scientifica e 
alle sue possibili e auspicabili ricadute in nuove terapie;  

- sensibilizzare l’opinione pubblica e le istituzioni pubbliche e private riguardo alle 
problematiche sociali, sanitarie e terapeutiche connesse alle malattie rare; 
 
- promuovere in Italia e all’estero la ricerca scientifica sullo studio e sul trattamento 
delle malattie rare sia tramite il finanziamento diretto, quando possibile, sia 
favorendo la collaborazione tra i ricercatori e i contatti tra essi e le persone affette 
da malattie rare ; 

- promuovere maggiori interazioni/collaborazioni tra i ricercatori e favorire la 
partecipazione dei ricercatori italiani alle sperimentazioni cliniche organizzate 
all’estero, allo scopo di includere i pazienti italiani nei suddetti studi; 

- intraprendere ogni altra iniziativa volta a migliorare la qualità della vita delle 
persone affette da malattie e delle loro famiglie; 

- sviluppare rapporti operativi, per il perseguimento delle finalità menzionate, con le 
istituzioni pubbliche competenti a livello locale e nazionale e con strutture cliniche 
pubbliche e private; 

- sinergizzare con altre associazioni ed enti senza scopo di lucro, in Italia e all’estero, 
aventi scopi analoghi e capitalizzare le reciproche esperienze e competenze 

 

 

 

 

 

 

http://it.wikipedia.org/wiki/Atlantide
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4. Il rapporto tra le associazioni dei malati rari e la ricerca 
a cura di Sinodè 

Introduzione  

Le malattie rare rappresentano un settore molto importante per la ricerca, al tempo 
stesso i pazienti, che oggi non hanno ancora una certezza sulla loro malattia o un 
farmaco per controllarne le manifestazioni o per guarire, ripongono grandi 
aspettative nei confronti della ricerca. Negli ultimi anni i progressi tecnologici hanno 
aperto nuovi sconfinati orizzonti di conoscenza per la ricerca scientifica, sono stati 
creati importanti programmi di ricerca pubblica e investite grosse somme di denaro. 
Ma la strada da fare per soddisfare i bisogni dei pazienti è ancora lunga. 

Il progetto “Il Codice di Atlantide”, realizzato da UNIAMO Federazione Italiana 
Malattie Rare Onlus in collaborazione con la Fondazione Telethon, ha inteso favorire 
lo sviluppo di una cultura della ricerca sulle Malattie Rare, anche attraverso la 
promozione di una sempre più stretta collaborazione fra pazienti e ricercatori, 
proseguendo in tal modo sulla strada indicata dal Rare Desease Day 2010 “Pazienti e 
ricercatori: insieme per la vita!”. 

Il rapporto tra la ricerca scientifica e le malattie rare è personificato dalla relazione 
ricercatore–paziente: per arrivare a definire determinate terapie e trattamenti delle 
malattie rare sarà sempre più necessario e fondamentale favorire un processo di 
empowerment dei pazienti e promuovere una maggiore collaborazione ed 
integrazione delle diverse competenze nel rispetto dei diversi ruoli, attraverso 
processi che sappiano valorizzare il cd. “sapere dell’esperienza” di cui il malato raro 
è portatore.   

Raramente, infatti, si riflette sul fatto che anche i ricercatori hanno dei bisogni che 
trovano nel paziente il loro miglior partner per la ricerca. Il loro lavoro sarebbe 
inutile senza i pazienti che partecipano ai trials clinici, senza le informazioni 
genetiche dei pazienti conservate nelle biobanche, senza quello straordinario essere 
i massimi esperti della loro esperienza della malattia: chi può meglio dei pazienti 
"conoscere" la propria malattia rara? E anche le associazioni di pazienti possono 
essere ottimi partner dei ricercatori, grazie alla loro capacità di agire in rete, trovare 
fondi, organizzare gruppi di lavoro e ricerca. 

Di qui l’importanza di sviluppare percorsi di consolidamento della relazione pazienti-
ricercatori, che riconoscano la necessità che attori diversi abbiano competenze 
diverse ma complementari e in tal modo valorizzino l’apporto che ciascuno può dare 
al progresso della ricerca.  

Nell’ambito del progetto “Il Codice di Atlantide”, come elemento fondamentale e 
preliminare di conoscenza, è stata realizzata un’indagine conoscitiva sul rapporto tra 
le associazioni dei malati rari e la ricerca che come obiettivi si proponeva di valutare: 

• l’interesse delle associazioni di MR per la ricerca sulle malattie rare 
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• il supporto delle associazioni di MR alla ricerca: modalità e diffusione 
• i criteri di selezione dei progetti di ricerca 
• il rapporto fra le associazioni di MR e i ricercatori 
• i progressi osservati nella ricerca 
• le difficoltà al progresso della ricerca 
• le priorità di ricerca per il futuro 

 

L’indagine è stata realizzata attraverso l’auto-compilazione di un questionario via 
web (CAWI), prevedendo comunque la possibilità di compilazione del questionario 
cartaceo per chi non avesse accesso ad internet o avesse comunque un qualche tipo 
di difficoltà nell’utilizzarlo. 

La rilevazione si è svolta tra il 14 giugno e il 31 luglio 2010. Il questionario è stato 
inviato a tutte le associazioni italiane di malati rari (n=204; di cui 85 federate ad 
UNIAMO), grazie agli indirizzari resi disponibili da UNIAMO e Fondazione Telethon. 

Lo strumento di rilevazione è stato mutuato da un’analoga indagine svolta a fine 
2009 da EURORDIS con l’integrazione di alcune domande aggiuntive, in ragione delle 
specificità del contesto italiano e dei particolari obiettivi progettuali. 

I risultati della ricerca sono stati presentanti in occasione dei tre seminari realizzati a 
Napoli il 17-18 settembre 2010, a Milano l’ 8-9 ottobre 2010 e a Palerrmo il 28-29 
gennaio 2011. 

 

1. Alcune note sull’indagine EURORDIS  

La disponibilità di un’indagine analoga svolta a livello europeo è stato un 
elemento molto utile sia in fase di progettazione della ricerca (per la definizione 
delle modalità di indagine e la predisposizione dei relativi strumenti) che in sede 
di analisi dei risultati in quanto il dato dell’indagine promossa da EURORDIS1 
sarà utilizzato spesso come punto di riferimento (benchmark) per interpretare i 
risultati di questa ricerca. 

La rilevazione promossa da EURORDIS in collaborazione con il gruppo del 
“Centro di sociologia dell’innovazione” – Ecole des Mines – Paris (France) è stata 
realizzata nei mesi di ottobre e novembre 2009, con la stessa metodologia di 
indagine (questionario auto-compilato via web). All’indagine europea hanno 
risposto 309 associazioni (su 772 invitate a compilare il questionario on line; 
tasso di risposta pari al 40%). 178 delle associazioni rispondenti sono associate 
ad EURORDIS (57,6% delle risposte). Le associazioni rispondenti rappresentano 
110 malattie rare e 1,3 milioni di malati in 29 Paesi europei (49 Francia, 43 Italia, 
39 Germania, 37 Inghilterra, 26 Spagna, … …).  

                                                           
1
 Le informazioni relative all’indagine EURORDIS riportate in questo rapporto sono tratte dal sito 

www.eurordis.org.   

http://www.eurordis.org/
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Ulteriori informazioni sull’indagine EURORDIS, oltre che nelle pagine successive, 
sono scaricabili dal sito www.eurordis.org.  

 

2. Le associazioni dei MR che hanno partecipato all’indagine UNIAMO  

All’iniziativa lanciata da UNIAMO hanno risposto 78 associazioni di MR (tasso di 
risposta pari al 38,2%) in rappresentanza di circa 45.000 soci: 48 di queste sono 
associazioni federate ad UNIAMO (il tasso di risposta interno alla federazione è 
quindi pari al 56,5%): due dati pienamente in linea con l’esperienza di 
EURORDIS. 

I questionari sono stati compilati principalmente dai presidenti delle 
associazioni (nel 76% dei casi;  nell’8% i vicepresidenti, …). 

Le associazioni rispondenti sono situate in 14 Regioni diverse, con prevalenza di 
Lazio (19), Lombardia (16) e Veneto (14), in ciò confermando la distribuzione 
territoriale delle associazioni dei malati rari. 

Nell’80% dei casi l’associazione è di livello nazionale e solo nel 18% dei casi è 
esclusivamente di livello regionale. 

R  Regione N° % 

Lazio 19 24,4 

Lombardia 16 20,5 

Veneto 14 17,9 

Toscana 7 9,0 

Emilia Romagna 5 6,4 

Sicilia 4 5,1 

Friuli-Venezia Giulia 3 3,8 

Piemonte 3 3,8 

Liguria 2 2,6 

Campania 1 1,3 

Marche 1 1,3 

http://www.eurordis.org/
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Puglia 1 1,3 

Trentino-Alto Adige 1 1,3 

Umbria 1 1,3 

 

Le associazioni che hanno risposto sono prevalentemente di recente 
fondazione: 6 su 10 sono state fondate dopo l’anno 2000. In particolare, il 
23,4% sono state fondate nel quinquennio 2000 -2004 e il 35,6% nell’ultimo 
quinquennio 2005 -2009. Si tratta quindi di associazioni abbastanza giovani 
anche rispetto all’indagine EURORDIS: l’anzianità mediana delle associazioni 
dell’indagine UNIAMO è pari a 8 anni, nell’indagine EURORDIS è, invece, di 11 
anni. 

 

 

Le associazioni rispondenti si caratterizzano per: 

 la discreta variabilità nel numero dei soci: il numero di iscritti all’associazione 
è quasi equamente distribuito negli intervalli utilizzati per la 
classificazione: poco più del 38% delle associazioni ha meno di 100 
iscritti (una su cinque - 22% - ha meno di 50 iscritti) e quasi il 60% ha 
meno di 250 iscritti. Il confronto con l’indagine EURORDIS evidenzia 
una differenza soprattutto nelle classi estreme: nell’indagine UNIAMO 
sono meno rappresentate le associazioni di più grosse dimensioni 
(oltre 500 soci) e maggiormente rappresentante le micro-associazioni 
(meno di 50 soci). 
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 il progressivo aumento nel tempo del budget gestito: le risorse mediamente 
disponibili per ogni associazione erano pari a circa 10.000 € nel 2007 e 
salgono a quasi 25.000 € nei due anni successivi (dati di bilancio a 
consuntivo). In particolare diminuisce nel triennio 2007-2009 la 
percentuale di associazioni che hanno un budget inferiore ai 5.000 € 
(dal 33,9% al 21%) e cresce quella delle associazioni che hanno un 
budget superiore ai 30.000 € (dal 27,1% al 48,4%). 
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Il confronto del dato relativo all’anno 2009 con l’indagine EURORDIS 
evidenzia una sostanziale differenza con la rilevazione svolta a livello 
europeo soprattutto per quanto attiene alle associazioni con più risorse 
a disposizione: considerando il 25% di associazioni più “ricche” 
nell’indagine EURORDIS il valore minimo per entrare a far parte del club 
è pari a 100.000 €, nell’indagine UNIAMO sono, per così dire sufficienti, 
51.300 €, in ciò confermando la minor dimensione delle associazioni 
della rilevazione UNIAMO rispetto a quella svolta da EURORDIS (un 
elemento che è bene tenere a memoria anche per correttamente 
interpretare i risultati). 

 

 

 



   

 

14 

 

 

 

In circa 6 casi su 10 le associazioni si sono dotate di un Comitato Medico 
Scientifico: un dato sostanzialmente in linea con l’indagine EURORDIS (57,7% 
vs. 56,0%). Ad avere un Comitato Medico Scientifico (nel seguito CMS) sono 
soprattutto le associazioni di maggiori dimensioni: infatti, solo 1 associazione 
su 5 di quelle che hanno un budget 2009 inferiore ai 5.000 € ha un CMS; 
mentre tale percentuale sale al 65% nel caso di associazioni con un budget 
superiore. Un terzo delle associazioni con un budget 2009 superiore ai 30.000 
€ non ha comunque un CMS. Praticamente nella totalità dei Comitati Medici 
Scientifici sono presenti dei clinici, mentre i ricercatori sono presenti in 7 casi 
su 10. 

3. Le associazioni di malati rari e la ricerca: i principali risultati 

 

Le associazioni dei pazienti sono diventate negli anni, e lo diventeranno sempre 
più, protagoniste nel percorso della ricerca, innanzitutto perché credono nella 
ricerca stessa, che ritengono strumento fondamentale per perseguire un 
determinato obiettivo, ma anche perché la sostengono economicamente, 
come risulta dalla verifica del questionario proposto alle associazioni. 

 

Quasi  1 associazione di malati rari su 2 (n=37; 47,4%) ha fornito un contributo 
finanziario alla ricerca nel triennio 2007-2009. Il dato è superiore a quello 
rilevato nell’indagine EURORDIS pari al 37%, che tra l’altro prendeva in 
considerazione un intervallo di tempo più ampio (gli ultimi cinque anni). A 
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contribuire a questo dato concorre sicuramente il fatto che è decisamente 
superiore alla media europea il numero delle associazioni che finanziano 
borse di studio (ma nessuna delle 37 associazioni ha questa come modalità 
esclusiva di contributo finanziario alla ricerca). 

A dare un contributo finanziario alla ricerca sono soprattutto le associazioni 
con maggiore risorse economiche a disposizione, in particolare quelle con 
più di 30.000 € di budget, e quelle che hanno una maggiore anzianità (finanzia 
attività di ricerca il 41,3% delle associazioni con meno di 10 anni di vita, il 60% 
di quelle che hanno tra gli 11 e i 20 anni e il 54,5% di quelle che hanno più di 
20 anni di storia). La presenza del Comitato Medico Scientifico non sembra 
influenzare la decisione delle associazioni di malati rari di fornire un 
contributo finanziario alla ricerca (mentre, vedremo più avanti, esercita una 
chiara influenza sul cosa finanziare): il CMS è, infatti, presente nel 59,5% dei 
casi in cui l’associazione finanzia attività di ricerca, una percentuale di poco 
superiore a quella registrata nell’insieme complessivo delle associazioni. 

 

Il contributo finanziario alla ricerca da parte delle associazioni di malati rari ha 
un trend in aumento nel triennio considerato, in termini di: 

– numero dei progetti finanziati: si passa dai 32 progetti finanziati 
nel 2007 agli 81 progetti finanziati nel 2009. Aumenta anche il 
numero di progetti finanziati da ciascuna singola associazione: il 
numero di associazioni che hanno finanziato 4 o più progetti 
passa dalle 3 associazioni del 2007 alle 10 associazioni del 2009. 
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 Numero di progetti finanziati per Associazione  Totale dei 
progetti 

finanziati 

Anno n.i.2 0 1 2 3 4 o + 
 

2007 14 5 7 4 3 3 
 

32 

2008 12 4 8 7 1 5 
 

40 

2009 5 2 11 6 2 10 
 

81 

 

– budget dei progetti di ricerca finanziati: il budget mediano dei 
progetti passa da meno di 1.500 € nel 2007 agli oltre 15.500 € del 
2009 (+ 980%) con un conseguente rilevante aumento della 
somma complessivamente investita dalle associazioni nei 
progetti di ricerca: si passa dagli 874.000 € del 2007 agli 
1.576.800 € del 2009 (+1700%).  

 

                                                           
2
 Non indicato 
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– incidenza del contributo finanziario alla ricerca sul budget delle 
associazioni. La variazione in aumento del sostegno alla ricerca è 
evidente anche dal peso che i relativi investimenti hanno sul 
totale delle entrate a disposizione delle associazioni: nel 2007 
era mediamente investito in progetti di ricerca il 20% del budget 
dell’associazione; nel 2009 i progetti di ricerca incidono 
mediamente per il 40% sulle entrate dell’associazione. 
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Questi primi dati sono sufficienti per aprire il dibattito su alcune questioni, 
che verranno, in parte, meglio messe a fuoco, nelle pagine successive: 

 

- che idea c’è nelle associazioni dei malati rari di progetto di ricerca? La 
riflessione sorge naturale nel momento in cui si riscontrano budget 
molto contenuti per i progetti finanziati. È chiaro per le associazioni 
cosa significa finanziare un progetto di ricerca? Cos’altro viene 
finanziato sotto questa voce?3  

 

- la forte tendenza a crescere dell’investimento in ricerca da parte delle 
associazioni dei malati rari, spinge a porsi la domanda: ha senso 
continuare a finanziare a pioggia ciascuno il proprio progetto o avrebbe 
più senso trovare dei filoni di ricerca che possano rispondere alle 
esigenze di più associazioni per fare maggiore “massa critica”? 

 

 

 

 

3. 1 Quale sostegno alle attività di ricerca? 

 

Il milione e mezzo di euro investiti nella ricerca dalle associazioni di malati rari 
nel 2009 sono stati utilizzati principalmente per la ricerca di base (9 
associazioni su 10 hanno finanziato attività di questo tipo) attraverso: 

• avvio e finanziamento (70,3% delle associazioni) o co-finanziamento 
(64,9%) di un progetto di ricerca  

• borse di studio individuali per giovani ricercatori (62,2%) 
• acquisto di strumentazione scientifica (centrifughe, computer, ..) 

(59,5%) 
 

A seguire gli interventi di supporto agli incontri dei ricercatori (45,9%) e il co-
finanziamento della formazione dei clinici e/o dei ricercatori (35,1%). Rispetto 
all’indagine EURORDIS è possibile evidenziare un maggiore ricorso al 
                                                           
3
 Come vedremo subito dopo, 6 associazioni su 10 di quante finanziano la ricerca hanno sostenuto i 

costi di borse di studio individuali per giovani ricercatori 



   

 

19 

 

finanziamento di borse di studio individuali per giovani ricercatori, per il quale 
il dato dell’indagine UNIAMO è di circa 15 punti percentuali superiore a 
quello EURORDIS. Si evidenzia la pratica tutta italiana di far finanziare alle 
associazioni dei giovani ricercatori che affiancano il clinico di riferimento e lo 
supportano in molte attività che non sempre sono inerenti alle attività di 
ricerca.  

 

Tipo di sostegno finanziario alla ricerca da 
parte delle associazioni di MR negli ultimi 

3 anni (n=37)

30

39

54

47

75

77

35

46

59

62

65

70

Co-finanziamento della formazione dei 
ricercatori/clinici

Co-finanziamento degli incontri dei ricercatori

Acquisto strumentazione scientifica 
(centrifughe, computer, ..)

Borse di studio individuali per giovani 
ricercatori

Co-finanziamento dei costi di funzionamento di 
un dato

Avvio e finanziamento di un progetto di ricerca

Confronto con indagine EURORDIS (%)

ITALIA EUROPA

 

 

Non si notano, invece, particolari differenze tra le due rilevazioni per quanto 
attiene all’area di ricerca finanziata dalle associazioni di malati rari. Le 
associazioni dei malati finanziano principalmente la ricerca di base: l’86% 
delle associazioni che finanziano attività di ricerca supporta la ricerca sui 
meccanismi della malattia, sulla biologia, sulla biochimica, sulla genetica, sui 
modelli animali, etc. etc..    Contrariamente all’idea comune che i malati 
sostengono solo la ricerca terapeutica, emerge che le associazioni dei malati 
comprendono e investono anche nei progetti di ricerca a lungo termine. I 
malati sono, infatti, naturalmente interessati anche alle altre aree di ricerca: 
epidemiologica (principalmente banche dati, registri, …); diagnostica 
(diagnosi prenatale e neonatale, test genetici, imaging, marcatori biologici, 
...); terapeutica (nuovi farmaci, strategie terapeutiche, sperimentazioni 
cliniche, …); delle scienze umane e sociali (aspetti sociologici, psicologici ed 
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economici della malattia, qualità della vita, …). Meno diffuso, invece, il 
supporto alle ricerca nel campo dell’aiuto tecnico nella vita quotidiana 
(dispositivi medicali, telemedicina, sedie a rotelle, …) e nel settore delle 
infrastrutture di ricerca (biobanche, bioinformatica, screening dei farmaci di 
vasta portata, …). 

 

Area di ricerca sostenuta finanziariamente 
dalle associazioni di MR negli ultimi 3 anni 

(n=37)

19

24

46

57

56

54

81

19

30

49

51

54

54

86

Infrastrutture di ricerca

Aiuto tecnico /vita quotidiana

Scienze umane e sociali

Terapeutica

Diagnostica

Epidemiologia/storia naturale della malattia

Ricerca di base

Confronto con indagine EURORDIS (%)

ITALIA EUROPA

 

 

I progetti finanziati dalle associazioni di MR vedono generalmente 
l’intervento economico anche di altri soggetti (in 6 casi su 10; soprattutto 
pubblici). Sono 15 su 37 (40,5%) le associazioni che hanno finanziato l’intero 
costo dei progetti da loro sostenuti: il co-finanziamento dei progetti (riferito 
da 22 associazioni) è solitamente garantito dalle Istituzioni Regionali (45,5%) 
e dal Ministero (31,8%).   
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Sostegno finanziario da parte di altri 
soggetti ai progetti di ricerca finanziati 

dalle associazioni di MR negli ultimi 3 anni 
(n=22)

13,6

13,6

18,2

22,7

27,3

31,8

45,5

Non risponde

Altro

Industrie del settore sanitario

Istituzioni comunitarie

Altri sponsor privati (non del settore sanitario)

Istituzioni ministeriali

Istituzione  regionale

2,6% Fondazioni
1,3% Enti Locali
1,3% Telethon
1,3% Università
1,3% Istituzioni estere
2,6% Non specificato

 

 

La via preferenziale di selezione dei progetti (per 8 associazioni su 10) è la 
risposta a proposte dirette di ricercatori/clinici di riferimento: in un caso su 3 
la proposta viene da un membro del Comitato Medico Scientifico. In 
subordine le associazioni (6 casi su 10) presentano una proposta al CMS o a 
singoli ricercatori senza realizzare un bando formale e solo in poco più del 
13% delle associazioni, la selezione dei progetti avviene attraverso la 
realizzazione da parte dell’associazione di un bando pubblico competitivo. 

In quest’ultimo, interessante, caso, i progetti vengono valutati:  

– in 1 caso: Comitato Medico scientifico 
– in 1 caso: I pazienti insieme al Comitato Medico scientifico 
– in 1 caso: L’associazione e 2 ricercatori 
– in 1 caso: Comitato Scientifico dell’Ospedale … 
– in 1 caso: non indicato … 

 

I criteri di valutazione dei progetti sono i seguenti: 

– in 1 caso: Vengono valutati dalle Fondazioni Bancarie secondo il 
peer rewiew  

– in 1 caso:  Attraverso le pubblicazioni, i curricula ed i colloqui 
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– in 1 caso:  In base alla novità e riscontri utili per i pazienti 
– in 1 caso:  Sulle basi del miglioramento della qualità di vita del 

 alassemico  in 1 caso:  non indicato 
 

Metodologie utilizzate per identificare i 
progetti da finanziare (n=37)

(era possibile dare più di una risposta) 

2,7

2,7

13,5

59,5

83,8

Non risponde

Altro

Selezione dei progetti attraverso la 
realizzazione da parte dell’associazione di un 

bando pubblico competitivo

Su proposta dell’associazione stessa presso al 
comitato scientifico o singoli ricercatori senza 

realizzazione di un bando formale

Risposta a proposte dirette di ricercatori/clinici 
di riferimento

In un caso su 3 la 

proposta viene da 
un membro del 

CMS

 

 

 

Le metodologie e i criteri di selezione dei progetti di ricerca da finanziare 
sono uno dei maggiori elementi di discussione: è sentita, infatti, la necessità 
di definire modalità di selezione in grado effettivamente di premiare i 
progetti migliori. È necessario quindi promuovere un sistema di sostegno alla 
ricerca scientifica che abbia ben presente l’obiettivo finale da perseguire e si 
doti di metodologie coerenti di valutazione ex ante dei progetti che premino 
effettivamente il merito della ricerca migliore e in grado di conseguire i 
risultati prefissati, favorendo in tal modo il duplice obiettivo di massimizzare i 
risultati e ottimizzare gli investimenti. 

 

Non si tratta chiaramente di proporre a tutte le singole associazioni di 
adottare dei modelli complessi sulla falsariga di quelli utilizzati dalla 
Fondazione Telethon e dall’AIRC, che sono tra l’altro possibili perché si tratta 
di due organizzazioni di grosse dimensioni e dedicate solo alla ricerca e non 
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anche all’assistenza come, invece, avviene generalmente per le associazioni 
dei malati rari. Un interrogativo: è giunto il tempo anche per le associazioni 
dei malati rari di sviluppare un modello trasversale alle singole associazioni di 
selezione dei progetti di ricerca che aiuti a superare l’impasse delle piccole 
dimensioni di molte associazioni? 

 

Quali risultati hanno raggiunto i progetti di ricerca finanziati dalle associazioni 
italiane di malati rari nell’ultimo triennio? Da notare come poco più di 
un’associazione ogni 10 riporti sostanzialmente di non conoscere quali siano 
stati i risultati dei progetti di ricerca ai quali  hanno dato un sostegno 
economico. Nei casi rimanenti si tratta soprattutto della stesura di 
pubblicazioni scientifiche (in 6 casi su 10) e della messa a punto di nuove 
modalità diagnostiche e/o assistenziali (in 5 casi su 10). In meno di 4 casi su 
10 si è arrivati a definire linee guida per la presa in carico del MR e in meno di 
3 casi su 10 si è raggiunto l’obiettivo di mettere a punto una terapia 
(risolutiva o palliativa) per il MR.  

 

I risultati dei progetti di ricerca finanziati dalle 

associazioni dei MR negli ultimi 3 anni (n=37)
(era possibile dare più di una risposta) 

13,5%

27,0%

37,8%

51,4%

56,8%

Non so

Messa a punto di una terapia (risolutiva o 

palliativa)

Linee guida presa in carico, operative

Messa a punto di nuove modalità 

diagnostiche e/o assistenziali

Pubblicazioni scientifiche (internazionali)

 

 

Questi dati consentono di accennare una prima riflessione su una questione 
altrettanto importante della selezione dei progetti vista sopra e su cui è 
necessario ritornare in futuro: come valutare la ricerca, i suoi risultati, le 
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novità/utilità delle informazioni scaturite ed il rapporto soddisfacente tra i 
costi e i benefici? Chi valuta i risultati dei progetti di ricerca, la loro utilità, il 
loro impatto? Qual è il ruolo delle associazioni dei pazienti in questo 
processo? Quale deve essere il rapporto con i propri clinici di riferimento? La 
partita della cultura della ricerca si gioca anche su questi, fondamentali, 
argomenti. 

Le associazioni dei malati rari valutano comunque in termini molto positivi 
l’esperienza di collaborazione con i ricercatori, ma alcune di esse lamentano 
una certa criticità soprattutto rispetto alla fornitura di informazioni sui 
risultati prodotti dalla ricerca, in linea con l’ultimo rilievo sopra formulato 
(Nota per la lettura dei grafici: RR=response rate; la barra rossa indica la 
percentuale di giudizi negativi, la barra blu, invece, la percentuale di giudizi 
positivi: la differenza a 100 è data dalle non risposte). Rispetto all’indagine 
EURORDIS il grado di soddisfazione delle associazione dei pazienti è 
decisamente superiore: merito dei ricercatori e dei clinici con i quali le 
associazioni dei malati rari italiani sono in rapporto oppure maggiore 
acquiescenza delle associazioni dei malati rari italiani nei confronti dei clinici e 
dei ricercatori? E conseguente necessità di attivare un’azione di 
empowerment del paziente nei progetti di ricerca? 

 

La collaborazione delle associazioni dei MR con i 

ricercatori (n=37)
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La collaborazione delle associazioni dei MR con i 

ricercatori nell’indagine EURORDIS
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Vale la pena osservare come quasi tutte le associazioni di MR (86%) 
“contribuiscano” alla ricerca anche in altri, importanti, modi come 
evidenziato nella figura successiva, principalmente orientati alla creazione di 
legami tra malati, ricercatori e clinici (69,2%): si passa dalla definizione delle 
linee di ricerca basate sulle esigenze e le aspettative dei malati (52,6%), alla 
collaborazione alla definizione di sperimentazioni cliniche (obiettivi, criteri di 
valutazione, con particolare riferimento alla qualità della vita, revisione dei 
documenti destinati ai malati,.. ; 47,4%), dalla partecipazione a comitati 
scientifici istituzionali incaricati di definire gli orientamenti della ricerca 
(30,8%), alle campagne di raccolta di campioni biologici (25,6%) e via dicendo.  

Il fatto che un’associazione su tre faccia parte di comitati scientifici all’interno 
di istituzioni, rivela come l’identità dei pazienti sia sempre più legittimata (per 
definire priorità e generare quesiti di ricerca che rispondano ai bisogni delle 
persone a cui i trattamenti e le cure sono rivolti, occorre partire 
dall’esperienza dei pazienti e dei loro rappresentanti) e che il loro desiderio di 
sostenere la ricerca sia anche politico (i pazienti devono prendere parte alle 
decisioni su quali studi condurre, dove indirizzare la ricerca, quali e quanti 
finanziamenti destinare ai diversi settori). L’esigenza di prendere parte alle 
decisioni dell’agenda della ricerca proviene dalle stesse associazioni di 
pazienti, che in Europa con EURORDIS, e in maniera analoga nei Paesi 
Membri, stanno passando sempre più da un’attività di assistenza sanitaria a 
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un’attività di lobby e di richiesta di studi clinici che risponda a domande di 
cura inevase dalla ricerca attuale. 

 

Il confronto con l’indagine EURORDIS evidenzia una differenza rilevante 
soprattutto in merito alla identificazione dei partecipanti a sperimentazioni 
cliniche (valutazione del numero di possibili partecipanti, ripartizione 
geografica o per età, annuncio della sperimentazione, ecc) dove il dato 
europeo è esattamente doppio rispetto a quello italiano. 

Attività di ricerca a cui hanno partecipato 
le associazioni di MR negli ultimi 3 anni 

(n=78)

EU: 
37%

14,1%

12,8%

25,6%
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Altro

Campagne di raccolta di campioni biologici

Identificazione dei partecipanti alle sperimentazioni 
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incaricati di definire gli orientamenti della ricerca

Informazione ai malati in merito alle caratteristiche 
della sperimentazione alla quale prenderanno parte

Collaborazione alla definizione di sperimentazioni 
cliniche

Contributo finanziario alla ricerca

Definizione delle linee di ricerca basate sulle esigenze e 
le aspettative dei malati

Azioni di confronto tra ricercatori clinici e malati

Sono 67 su 78 (85,9%) le associazioni che 
collaborano ad almeno una attività di ricerca  
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Modalità di supporto non finanziario alle 
attività di ricerca delle associazioni di MR 

negli ultimi 3 anni (n=78)
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La carenza di risorse economiche rappresenta il motivo principale per cui le 
associazioni di malati rari non finanziano attività di ricerca (in praticamente 9 
casi su 10): rilevante anche la quota di quanti lamentano la mancanza di 
soggetti che facciano ricerca sulla loro specifica malattia (21,6%) e la frazione 
(13,5%) di quanto non son sanno a chi rivolgersi4. In sintesi un problema di 
risorse economiche, soprattutto, ma anche di “risorse umane” (per almeno 
una  associazione su tre).  

 

                                                           
4
 Solo una associazione ha indicato entrambi questi motivi  
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Perché le associazioni di MR non 
finanziano attività di ricerca (n=37; 4NR)

(era possibile dare più di una risposta)
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Altro
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Non rientra nelle finalità dell’associazione

Non sappiamo a chi rivolgerci
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nostra malattia

Non ha fondi sufficienti

 

 

Il giudizio sui progressi riscontrati nel campo della ricerca non è 
particolarmente elevato: meno del 40% delle associazioni ritiene che ci siano 
stati progressi importanti o molto importanti nella ricerca di base. Tale 
percentuale scende al 30% nel campo della diagnostica e sotto il 20% per tutti 
gli altri ambiti di ricerca. È interessante segnalare, come in maniera analoga a 
quanto avviene per l’indagine EURORDIS, siano soprattutto le organizzazioni 
che hanno sostenuto maggiormente la ricerca ad essere più soddisfatte dei 
risultati ottenuti.  
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I progressi riscontrati dalle associazioni dei MR 

nel campo della ricerca negli ultimi 3 anni 

(n=78)

0 

10 

20 

30 

40 

50 

60 

70 

80 

90 

100 

Ricerca di 
base

Diagnostica Scienze 
umane e 
sociali

Epidemiologia Terapeutica Infrastrutture 
di ricerca

Progressi molto importanti Progressi importanti
 

 

 

I progressi riscontrati dalle associazioni 
dei MR nel campo della ricerca negli ultimi 

3 anni (n=78)

0%

10%

20%

30%

40%

50%

60%

70%

80%

90%

100%

Ricerca di 
base

Diagnostica Scienze 
umane e 

sociali

Epidemiologia Terapeutica Infrastrutture 
di ricerca

Ausili tecnici

Contributo finanziario alla ricerca nel corso degli ultimi 3 anni

Nel corso degli ultimi 3 anni avete osservato dei progressi nei 
settori seguenti (somma delle risposte “molto importanti” e 

“importanti”)? (%; n=78)

Si No
 



   

 

30 

 

 

In linea con una criticità già precedentemente evidenziata a proposito della 
difficoltà ad individuare ricercatori per alcune patologie, secondo i malati 
l’ostacolo più grande nel progresso della ricerca è la mancanza di ricercatori e 
medici specializzati nelle malattie rare (per il 60% delle associazioni è la 
questione prioritaria) e la mancanza di coordinamento tra di loro (poco meno 
del 60%).  La specificità delle malattie rare richiede, inoltre, un maggiore 
multidisciplinarietà della ricerca che il 50% delle associazioni dei malati rari 
giudica oggi insufficiente. 

 

  

I principali ostacoli alla ricerca riscontrati 
dalle associazioni dei MR (n=78)
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Il confronto con l’indagine EURORDIS5 evidenza un generale maggior  tasso di 
criticità percepita da parte delle associazioni dei malati rari italiane all’interno 

                                                           
5
 Le percentuali riportate nel grafico sono date dalla somma delle seguenti risposte: ostacolo 

principale, ostacolo importante, ostacolo poco importante. 
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di una graduatoria degli ostacoli alla ricerca che, però, generalmente rispetta 
la situazione italiana  

 

I principali ostacoli alla ricerca riscontrati 
dalle associazioni dei MR (n=78)
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insufficiente

Difficoltà ad 

identificare i malati

Mancanza di 

strumenti 
diagnostici

Affezioni non 

riconosciute come 
entità mediche

Errati orientamenti 

di ricerca

Assenza di modelli 

animali

Le situazioni seguenti costituiscono degli ostacoli al progresso 
della ricerca? Confronto con indagine EURORDIS

ITALIA EUROPA

 

 

3. 2 Le bio-banche genetiche 

 

Nel 2008 Telethon ha realizzato anche una rete di biobanche, strutture che 
preservano campioni biologici estremamente rari e rilevanti per la ricerca 
sulle malattie genetiche, rendendoli disponibili alla comunità scientifica. Sul 
sito http://www.biobanknetwork.org/ è possibile consultare il catalogo di 
tutte le banche genetiche facenti parte della rete Telethon. Attraverso il sito, 
chiunque può conoscere la disponibilità di campioni biologici su una 
determinata malattia genetica e richiederne l’invio per scopi di ricerca. 
Inoltre, per favorire la condivisione delle conoscenze e l'avanzamento della 
ricerca, il sito rende noti anche i risultati scientifici ottenuti grazie a ciascuno 
dei campioni contenuti 

L’indagine UNIAMO ha preso in considerazione anche la conoscenza delle bio-
banche genetiche di cui hanno dichiarato di essere a conoscenza 55 

http://www.biobanknetwork.org/
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rispondenti su 78 (70,5%), principalmente attraverso l’informazione raccolta 
a congressi e seminari (in 6 casi su 10). 

 

Conoscenza e utilizzo delle bio-banche 
genetiche (n=78)

1,8

7,3

9,1

10,9

12,7

58,2

Non risponde

Tramite un articolo di giornale o rivista

In altro modo

Da referenti clinici

Tramite internet

Durante un congresso / seminario

Come è venuto a conoscenza delle Biobanche Genetiche 
(n=55)?

 

 

Ad avere un esperienza diretta di utilizzo delle bio-banche negli ultimi 3 anni 
sono solo 9 rispondenti (11,5%): in 6 casi come supporto ad un progetto di 
ricerca e in 7 casi per motivi diagnostici. 
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 Le associazioni che hanno collaborato alla ricerca 

 

ABC - Associazione Bambini Cri Du Chat Onlus, ACAR- Associazione Conto Alla 
Rovescia, AFaDOC. Onlus, AGEMO 18 Onlus, AICI - Associazione Italiana 
Cistite Interstiziale, AIG - Associazione Italiana Gist Onlus,  AILam – Onlus, 
AILU - Associazione Italiana Leucodistrofie Unite, AIMA-Child, AIMAR. AIR - 
Associazione Italiana Rett Onlus, AIRP - Associazione Italiana Rene Policistico-
Onlus, AISAC Onlus, AISC - Associazione Italiana Sindrome di Costello , AISEa 
Onlus, AISIWH Onlus - Associazione Italiana.Sindrome Wolf Hirschhorn, AISLA 
Onlus - Associazione Italiana Sclerosi Laterale Amiotrofica, AISLo - 
Associazione Italiana Sindrome di Lowe, AISMAC Onlus, AISMME - 
Associazione Italiana Sostegno Malattie Metaboliche Ereditarie, AISNAF, AISP 
Onlus, AIViPS Onlus, AMA - Associazione Malati Autoimmuni Orfani Rari, 
AMRI Onlus, ANFISC Onlus, Angeli Noonan Onlus, ANIMASS Onlus, Aniridia 
Italiana, ARD - Delegazione Toscana, ARPA - Associazione per la Ricerca su 
Psicosi e Autismo, ASIMAS, Associazione "Fondazione Italiana H.H.T. Onilde 
Carini”,  Associazione "Francesca Messina" Onlus, Associazione Bambino 
Emopatico, Associazione Cistinosi, Associazione Emofilici del Lazio, 
Associazione Gli amici di Lapo Onlus, Associazione Immunodeficienze 
Primitive Onlus, Associazione Internazionale Ring14 Onlus, Associazione 
Italiana Charcot-Marie-Tooth Onlus, Associazione Italiana Delezione 
Cromosoma 22 Onlus, Associazione Italiana Favismo - Deficit di G6pd,  
Associazione Italiana Glicogenesi, Associazione Italiana Lafora - A.I.La., 
Associazione Italiana Miastenia Onlus, Associazione Italiana Neoplasie 
Endocrine, Associazione Italiana Pazienti Addison, Associazione Italiana per 
l'eteroplasia ossea progressiva Onlus, Associazione Italiana Sindrome di 
Aicardi Onlus, Associazione Italiana Sindrome di Stargardt-Aisst,  Associazione 
Italiana Sindrome di Williams Onlus,  Associazione Italiana Sindrome X Fragile 
Onlus, Associazione Linfa, Associazione Nazionale Alfa 1.At, Associazione 
Sclerosi Tuberosa, Associazione Smith Magenis Asm 17 Italia Onlus, 
Associazione Sostegno Alopecia Areata, Associazione Veneta per la lotta alla 
Talassemia, Debra Italia Onlus, Fondazione Armr Onlus,  Fop Italia 
(Fibrodisplasia Ossificante Progressiva), Geca Onlus, Gruppo di Sostegno DBA 
Italia Onlus, Iris, La vita è un dono – Onlus, Lagev Onlus "Antonio Valiante“, 
Libera Associazione contro la Thalassemia, Mitocon Onlus, Parent Project 
Onlus, Progetto Alice Onlus Associazione per la  lotta alla SEU, Simba Onlus, 
Sod Italia Associazione Italiana Sod/Onh, Soft Italia, UILDM, Unione Italiana 
Ittiosi, Unitask Onlus  
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4. I  Seminari di Napoli, Milano e Palermo 
 
Ai seminari hanno partecipato in totale n. 155 persone (come preventivato). 
I lavori dei seminari si sono svolti in due giorni: venerdì pomeriggio e sabato 
tutto il giorno: 

 a Napoli nei gg. 18/19 settembre 2010 

 a Milano nei gg 7/8 ottobre 2010 

 a Palermo nei gg 28/29 gennaio 2011 
 
Vengono riportati tre diversi resoconti dei seminari: 

1) una breve sintesi dell’incontro di Napoli 
2) una relazione dettagliata degli interventi di Milano 
3) una sintetica  considerazione di quello di Palermo 

 
 
Il Seminario di Napoli 
A cura di Elisa Grella, portavoce di UNIAMO Campania 
 

Resoconto di Domande, Aspettative e riflessioni conseguite nell’ambito della 
discussione del Codice di Atlantide. Napoli 
 
Dai dati del questionario bisogna definire per le associazioni cosa è un 
progetto di ricerca. La maggior parte delle associazioni finanzia borse di 
studio o assegni di ricerca per il coordinamento dell’assistenza. 

Molti sono i progetti assistenziali / clinici 

Si evince la necessità di stimolare il senso critico, privi di buonismo finalizzato 
a coprire le carenze 

Deve essere prodotto un metodo di riflessione laddove le modalità di 
finanziamento quasi sempre non finanziano la ricerca in quanto tale ma 
mantengono la relazione ( i proponenti sono spesso medici e/o ricercatori che 
fanno parte del comitato scientifico della stessa associazione destinataria. 
L’elemento critico è la non corrispondenza dell’avvio di ricerca in base alle 
necessità dell’associazione /malato raro ma in base alla richiesta del 
ricercatore / medico. )  

Necessità: stabilire una rete tra Ricercatori (di base), Ricercatori Clinici, 
fruitori (le associazioni, i malati rari). Ognuno secondo le sue competenze 
esprime un giudizio su priorità/fattibilità/sostenibilità/importanza della 
conoscenza. 

Punti critici: 
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 Definire cos’e un progetto di ricerca 

 Stimolare il senso critico delle associazioni  

 Empowerment del Paziente in ambito ricerca (conoscere le modalità, i 
tempi, i costi , la fattibilità del processo conoscitivo, analitico, lo stato 
dell’arte che avvia la ricerca al fine di produrre richieste fattibili e i cui 
risultati siano fruibili /anche non nell’immediato/ e trasferibili).  
 
Cosa vorrebbero i pazienti: 
Una ricerca Competitiva, Valutazione trasparente, Finalizzata al 
paziente, Coordinata e multidisciplinare. 

Definizione di Ricerca e RETE 

Ricerca:    

 Di base  

 Clinica   

 Traslazionale   

 Sociale 

La Ricerca clinica e Ricerca di base hanno iniziali finalizzazioni diverse sebbene 
siano imprescindibili l’una dall’altra (parliamo di persone in cui la ricerca è 
imprescindibile dall’assistenza). 

La ricerca deve essere coordinata e multidisciplinare ma sempre patient 
driven (nel senso guidata dalle effettive necessità del paziente a lungo e 
breve termine –vedi dopo) ossia finalizzata.  

Tempi della ricerca: 

Esiste  

 una Ricerca a lungo termine finalizzata allo studio dei meccanismi 
patogenetici, dei meccanismi alla base della sintomatologia,  alla 
diagnosi.  Ha tempi più lunghi costi maggiori.  

Punto critico: i ricercatori “di base” non conoscono pazienti affetti, non 
ne conoscono i bisogni, fanno poca rete con i ricercatori clinici che si 
occupano di quella malattia.  

  una Ricerca a breve termine, che incide propriamente sulla qualità di 
vita e sintomatologia del paziente, i risultati sono più veloci e in genere 
più facile passare dal know how all’utilizzo effettivo (tipo 
sperimentazione clinica farmaco/utilizzo/miglioramento. Oppure studi 
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clinici su gruppi di pazienti con la stessa patologia  finalizzati a 
evidenziare fattori di rischio, provare quale terapia è migliore ecc) 

Punto Critico: è necessario che i ricercatori siano in contatto tra loro e 
ugualmente  coi pazienti:  

Rete per la ricerca: 

Propositiva (Associazioni/clinici/ricercatori di base) - promuovere la 
trasversalità della ricerca  

Divulgativa -  punto critico: manca la “traduzione” per i fruitori (i pazienti) per 
monitorare e acquisire informazioni sullo stato dell’arte, sulle proposte 
future.  

Attuativa (per i finanziamenti)  

Possibilità di definire le priorità della ricerca in un ottica che tenga conto 
anche delle necessità del paziente ma in cui il paziente deve potenziare la sua 
capacità di comprendere i tempi e le necessità della ricerca a tutti i suoi livelli.  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

              

Pazienti 

Sintomi 

Necessità 

Domande che possono trovare 

risposte e interesse per nuova 

ricerca 

Cosa allo stato dell’arte si può 

ricercare per chiarire la causa della 

malattia? 

Quali sono le mie priorità per 

migliorare lo stile di vita? 

Ricercatori di base 

Stato dell’arte sui processi 

patogenetici, diagnostici  

Diagnosi per miglior cura 

Diagnosi precoce 

Fattori di rischio 

Ricercatori clinici 

Concretizzare le necessità  di 

conoscenza scientifica nell’ambito 

delle necessità assistenziali che 

vengono dai bisogni puntuali del 

paziente 

Qual’ è la miglior cura? 

Qual’ è l’aspetto attuale/urgente 

della specifica malattia che 

necessita di  approfondimento 

/chiarimento /studio  
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Il Seminario di Milano 
Estratto degli interventi a cura di Luisa Perini Barbon 

La dott.ssa Francesca Sofia, quale rappresentante della Fondazione Telethon 
onlus, mette in luce la lunga collaborazione con la Federazione Uniamo ed in 
particolare il progetto di Uniamo che ha come scopo ed utilità di creare 
momenti formativi per promuovere una cultura della ricerca scientifica. La 
lunga amicizia di Telethon con Uniamo le ha rese protagoniste della stessa 
vicenda sul percorso delle malattie rare, cementata sulla consapevolezza 
della necessità che gli attori diversi abbiano competenze diverse ma 
complementari. “Questo probabilmente è e sarà – afferma Sofia - il segreto 
del successo di questo percorso. Se si arriverà a determinate terapie e 
trattamenti delle malattie rare sarà solo grazie alla collaborazione ed 
all’integrazione delle diverse competenze necessarie ed anche grazie al 
rispetto dei diversi ruoli”. Il contributo di Telethon in questo progetto 
(associazione no-profit - nata per volere di pazienti affetti da distrofia 
muscolare per promuovere la ricerca su questa malattia) è dovuto al fatto che 
l’obiettivo si è allargato a tutte le malattie genetiche, che generalmente sono 
molto rare. 

Le associazioni dei pazienti sono diventate e diventeranno sempre più 
protagoniste nel percorso della ricerca, innanzitutto perché credono nella 
ricerca stessa, che ritengono strumento fondamentale per perseguire un 
determinato obiettivo, ma anche perché la sostengono economicamente, 
come risulta dalla verifica del questionario proposto alle associazioni. 

E’ fondamentale discutere quali sono stati i sistemi adottati per promuovere 
la ricerca scientifica e quali potrebbero essere i miglioramenti apportabili a 
questi sistemi per progredire sempre meglio e più velocemente per la messa 
a punto di terapie disponibili. 

Dopo numerosi interventi di approfondimento c’è la “ discussione aperta” per 
discutere il problema della ricerca e di come la si vuole portare avanti in Italia, 
alla quale intervengono rappresentanti Istituzionali, Associazioni di malati 
rari, Telethon, Università, Farmindustria, Associazioni di categoria (medici e 
pediatri): 

 -dott. Fabrizio Seidita, Facilitatore del gruppo di lavoro “Ricerca” per la 
conferenza Nazionale di Europlan, pediatra e papà di un ragazzo affetto 
da malattia rara 

 Prof. Leonardo Santi, Presidente Comitato Nazionale per la 
Biosicurezza, la Biotecnologia e le Scienze della Vita presso il Consiglio 
dei Ministri 



   

 

38 

 

 Dott.ssa Lidia Larizza, Presidente SIGU, Cattedra di Genetica Medica, 
Università di Milano 

 Dott.ssa Sara Gamba, Unità Sviluppo Collaborazioni per le Malattie 
Rare, Istituto di Ricerche Farmacologiche Mario Negri di Bergamo 

 Dott. Gedeone Baraldo, referente per le malattie rare per la Regione 
Lombardia 

 Dott. Massimo Boriero, Farmaindustria 
 Dott. Paola Torreri, dott.ssa Domenica Taruscio, Ist. Superiore Sanità 

Ne emerge che 

  tra le modalità di finanziamento della ricerca, è prevalente 
l’erogazione di borse di studio da parte delle associazioni dei pazienti, 
modalità molto diffusa in Italia. La valutazione strategica dice che è un 
modo efficace di impegnare i fondi, che è giusto che le associazione lo 
facciano e che vedano un risultato. E’ un po’ questo che si è inteso per 
cultura della ricerca degli enti no-profit e solo con la verifica si è 
veramente efficaci. In merito, la dr.ssa Sofia pone perciò la riflessioni 
sull’efficacia e la conoscenza della progressione della ricerca verso l’ 
obiettivo posto.  

 in relazione ai finanziamenti pubblici e privati, le associazioni, portatrici 
di interesse devono pretendere che venga fatta chiarezza sull’utilizzo 
dei fondi. Uniamo quale ente federato può diventare una voce 
collettiva rivendicando il diritto di avere tali informativa 

 si pone l’attenzione sull’eccellenza della Regione Lombardia che ha 
saputo creare una rete con grandi capacità di coordinamento 

 la ricerca genetica nel mondo globale si sta evolvendo con ricadute 
visibili per i pazienti: da una ricerca finalizzata alla identificazione 
diretta dei fattori causativi, verso una medicina personalizzata.  

 con l’avanzamento della tecnologia, molte cose che sembravano 
impensabili, ora sono possibili 

Il seminario di Palermo – 28/29 gennaio 2011 
Al  seminario di Palermo, a differenza di quelli di Napoli  e Milano hanno 
partecipato molti studenti specializzandi in medicina grazie alla 
sensibilizzazione del Vice Presidente SIP (Società Italiana di Pediatria) Prof. 
Giovanni Corsello.  L’interesse è stato molto alto e può essere così 
sintetizzato: “rendere possibile l'interazione di figure diverse tra loro, ma con 
lo scopo comune, apre visioni e orizzonti a tutti i presenti”.  
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SCHEDA DI REAZIONE ALLE GIORNATE SEMINARIALI 
1. La giornata 

1.1 Argomenti trattati (scala: 1= giudizio negativo; 10=giudizio positivo): 

 Milano  Napoli  Palermo 

 Media Dev. Std. Media Dev. Std. Media Dev. Std. 

Chiarezza 8,7 0,9 7,4 2,0 10,0 0,0 

Utilità  8,9 0,9 8,6 1,2 10,0 0,0 

Grado di interesse 9,1 0,9 8,8 1,2 10,0 0,0 

Facilità  7,6 1,8 7,4 1,7 9,5 0,5 

1.2 Modalità di lavoro (scala: 1= giudizio negativo; 10=giudizio positivo) 

 Milano  Napoli  Palermo  

 Media Dev. Std. Media Dev. Std. Media Dev. Std. 

Chiarezza 8,7 1,0 7,7 1,6 10,0 0,0 

Utilità  8,9 1,1 8,3 1,6 10,0 0,0 

Grado di interesse 8,9 0,7 8,3 1,2 10,0 0,0 

2. In quale misura ritiene che i contenuti della formazione svolta siano concretamente 
utilizzabili nell’attività della Sua associazione sul breve/medio termine  

 Milano  Napoli  Palermo  

 Media Dev. Std. Media Dev. Std. Media Dev. Std. 

Scala: 1= per niente utilizzabili;  

10= molto utilizzabili  

7,5 1,8 7,3 1,7 7,5 0,5 

3. In rapporto ai contenuti e agli obiettivi, la durata dell'attività formativa le sembra: 

 Milano  Napoli  Palermo  

 Media Dev. Std. Media Dev. Std. Media Dev. Std. 

Scala: 1= troppo breve, 

3=giusta, 5= troppo lunga 

2,9 0,3 3,0 0,6 3,0 0,0 

 

4. Complessivamente della giornata si dichiara: 

 Milano  Napoli  Palermo  

 Media Dev. Std. Media Dev. Std. Media Dev. Std. 

Scala: 1= per niente soddisfatto;  

10= molto soddisfatto  
8,6 1,1 8,5 1,4 10,0 0,0 
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