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Si è tenuto il 15 maggio presso la 
Sala Cristallo dell’Hotel Nazionale di 
Roma, la conferenza stampa di pre-
sentazione del progetto “Siamo iN-
Finite sfumature. Oltre i segni della 
Neurofibromatosi”.

In questo contesto, è stata presenta-
ta la campagna educativa “Speciale 
come noi. Più amici più forti” svilup-
pata in collaborazione con Librì Pro-
getti Educativi e Alexion Pharmaceu-
ticals, Inc.

Il progetto è un messaggio di inco-
raggiamento verso l’inclusione sco-
lastica di bambini con Neurofibro-
matosi che, a volte, possono avere 
difficoltà di apprendimento e di con-
centrazione ma, ancor più spesso, 
possono sperimentare difficoltà le-
gate all’accettazione sociale. Hanno 
partecipato Maria Malatesta, presi-
dente ANANAS Aps, Federica Chiara, 

SIAMO INFINITE SFUMATURE

Presidente Linfa e il nostro Presiden-
te, Corrado Melegari.

“Questo progetto è stato voluto da 
tutte le associazioni pazienti con 
Neurofibromatosi” ha detto Corrado 
Melegari “perché quando pensiamo 
ai nostri bambini, l’inclusione diventa 

ROMA, 15 MAGGIO 2024
ORE 11:30

SALA CRISTALLO, HOTEL NAZIONALE
PIAZZA MONTECITORIO 131, ROMA

In occasione della della Giornata Internazionale delle Neurofibromatosi (17 maggio),
Associazioni pazienti, clinici e Istituzioni si ritrovano insieme per fare luce

su questa patologia e sull’impatto che essa può avere sui bambini in età scolare. 
In quest’occasione, sarà presentata la campagna educativa per le scuole

“Speciale come noi. Più amici più forti” sviluppata in collaborazione con Librì – 
progetti educativi, per favorire un contesto più inclusivo tra i ragazzi di elementari e medie.

Siamo iNFinite sfumature è un progetto promosso da

RSVP
Per partecipare è necessario accreditarsi inviando una mail a francesco.bongiorno@omnicomprgroup.com

in collaborazione con 
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la priorità. Ma l’inclusione, natural-
mente, va insegnata. Il che vuol dire 
che le scuole per prime se ne devono 
fare carico. In questo senso, questo 
progetto diventa uno strumento ne-
cessario ed estremamente prezioso 
per poter lavorare nelle scuole e far 
capire l’importanza della presenza di 
ognuno e far acquistare consapevo-
lezza ai bambini con Neurofibroma-
tosi, affinché possano socializzare e 
mettere sul tavolo quelle che sono le 
loro caratteristiche e peculiarità“.

Melegari ha parlato dell’importanza 
della prossimità delle cure, che inci-
de notevolmente sulla qualità della 
vita dei piccoli pazienti: “Questo a no-
stro avviso è importantissimo, come 
Associazione: poter far stare un bam-
bino vicino casa, perché significa far-
lo stare bene e dargli la possibilità di 
vivere nel suo ambiente. Dobbiamo 

naturalmente tenere i bambini vicino 
casa loro e non fargli fare viaggi del-
la speranza, ma nello stesso tempo 
dobbiamo dare loro la certezza della 
cura migliore possibile. C’è bisogno 
di creare un network tra i vari centri 
di riferimento, in modo tale che pos-
sano garantire un alto livello di assi-

GIORNATA DELLE NEUROFIBROMATOSI: PRESENTATA LA CAMPAGNA 
“SIAMO INFINITE SFUMATURE”

Nata dallo sforzo congiunto delle associazioni Ananas, Anf e Linfa, l’iniziativa è diretta ai ragazzi delle classi medie 
ed elementari. Perché il benessere dei più giovani comincia dalla scuola

Il 15 maggio si celebra la Giornata in-
ternazionale delle Neurofibromatosi, 
occasione attesa da pazienti e clini-
ci per fare il punto su una patologia 
genetica, ancora poco conosciuta 
malgrado sia tra le malattie rare più 
diffuse. Per questa occasione le as-
sociazioni di pazienti e familiari Ana-
nas, Anf e Linfa hanno presentato la 
campagna “Siamo iNFinite sfumatu-
re. Oltre i segni della neurofibromato-
si”, realizzata con la collaborazione di 
Alexion, AstraZeneca Rare Disease.

La campagna intende fornire una ri-
sposta al disagio dei più giovani che, 
troppo spesso, non riescono a vivere 
serenamente le relazioni con gli altri, 
a partire proprio dal contesto sco-
lastico, che rappresenta la seconda 
casa per ogni ragazzo. La Neurofi-
bromatosi di tipo 1 (NF1) colpisce nel 
mondo una persona su 3.000, coin-
volgendo in Italia circa 20.000 pa-

zienti. Presenta una grande variabili-
tà di segni clinici tra cui la comparsa 
di macchie color caffèlatte, lentiggini, 
neurofibromi cutanei e sottocutanei 
multipli, complicazioni oculari, neu-
rologiche e oncologiche. Nel 30-50% 
dei casi, poi, la malattia può manife-
starsi anche con segni molto vistosi, 
come i neurofibromi plessiformi, che 
possono avere un pesante impatto a 
livello estetico, con ricadute signifi-
cative sul benessere fisico, psicolo-
gico e sociale dei bambini.

Diana (Gaslini): “Una patologia da 
affrontare con un approccio multi-
disciplinare”

“La NF1 è una patologia complessa 
che, proprio per la varietà dei suoi 
segni e sintomi, andrebbe affrontata 
con un approccio multidisciplinare, 
specialmente in presenza di neuro-
fibromi plessiformi. Questi tumori 

possono coinvolgere tutta una serie 
di organi e distretti ed è quindi fonda-
mentale poter contare su team multi-
specialistici che includano ad esem-
pio oncologi, genetisti, neurologi e 
pediatri ospedalieri”, spiega Maria 
Cristina Diana, UOC Neurologia Pe-
diatrica e Malattie Muscolari IRCCS 
dell’Istituto G. Gaslini di Genova. “Tut-
tavia, questo non è sempre possibile 
poiché ancora non esiste un percor-
so diagnostico-terapeutico standar-
dizzato e uniforme che garantisca 
una presa in carico omogenea del 
bambino su tutto il territorio naziona-
le, e un network consolidato che aiuti 
le famiglie a essere correttamente 
indirizzate ai centri di riferimento ad 
alta expertise del nostro Paese”.

Santoro (Università della Campa-
nia): “I neurofibromi plessiformi 
impattano sulla qualità della vita”

stenza.

Oggi siamo qui per questo: per poter 
essere sicuri di dare al bambino il mi-
glior percorso di cura possibile.”

Presenti per ANF: Corrado Melega-
ri, Antonello Corbetta
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“I bambini con NF1 devono spesso 
sopportare la crescita, anche repen-
tina, dei neurofibromi plessiformi”, 
spiega Claudia Santoro dell’Univer-
sità degli Studi della Campania “Luigi 
Vanvitelli” di Napoli. “Formazioni che 
possono causare dolore o possono 
deformare i lineamenti, impattare 
sulle capacità motorie, impedendo 
loro di giocare e muoversi come vor-
rebbero. Questo può sicuramente 
avere un impatto negativo sulla loro 
qualità di vita alimentando anche 
ansia e preoccupazioni. Su questi 
aspetti possiamo sicuramente agire 
con le opzioni terapeutiche a dispo-
sizione, ma questo non basta”. Da qui 
la nascita della campagna “Siamo 
iNFinite sfumature” che mira proprio 
a prendersi cura dei piccoli pazienti, 
considerando i loro bisogni al di là 
degli aspetti strettamente medici.
Un kit educativo per spiegare la NF1 
ai ragazzi delle scuole
La campagna, nata dallo sforzo con-
giunto di tre diverse associazioni, 
parte innanzitutto dalle scuole con il 
progetto educativo “Speciale come 
noi. Più amici più forti”: un percor-
so per far conoscere la NF1 e più in 
generale le malattie rare nelle classi 
IV-V della scuola primaria e nella se-
condaria di I grado, educando gli stu-
denti al valore dell’inclusione e della 
diversità. Dal laboratorio in cui bam-
bini con NF1 e non hanno espresso le 
proprie emozioni, attraverso parole e 
disegni, insieme alla casa editrice Li-
brì è stato realizzato un kit educativo 
che ha lo scopo di raccontare una pa-
tologia complessa come la NF1, sen-
sibilizzando i ragazzi sul tema dell’in-
clusione e sulla forza dell’amicizia. Il 
kit, che verrà distribuito nelle scuole 
a partire dal prossimo settembre, è 
composto da una guida per gli inse-
gnanti, un opuscolo informativo per 
i genitori e un libro di narrativa per 
gli alunni, centrato sulle avventure 
di Giò, un ragazzo con NF1 al primo 
anno delle scuole medie. Grazie all’u-
tilizzo di shortstories dal tratto agile e 
leggero, il lettore entrerà nel mondo 
del giovane protagonista, scoprendo 
la sua quotidianità, le sue passioni e 
le sue paure e familiarizzando, sem-
pre di più, con la NF1, le sue manife-
stazioni e il suo impatto sulla vita di 

tutti i giorni.

Malatesta (Ananas): “Partire dal-
la scuola per creare adulti felici e 
consapevoli”

“Come la maggior parte dei progetti 
che porta avanti la nostra associazio-
ne, anche questa campagna nasce  
dai bisogni delle persone affette dal-
la patologia”, afferma la presidente 
di Ananas-Associazione nazionale 
aiuto per la neurofibromatosi ami-
cizia e solidarietà, Maria Malatesta. 
“Nel corso degli anni sono pervenute 
in associazione tantissime richieste, 
soprattutto da parte di genitori di 
bambini e adolescenti che necessi-
tavano di un supporto psicologico. 
Così abbiamo capito quanto sia im-
portante sostenere i ragazzi nell’arco 
della loro crescita, partendo proprio 
dal mondo della scuola, il luogo dove 
trascorrono la maggior parte del loro 
tempo e dove è, dunque, più impor-
tante sentirsi compresi e inclusi. La 
neurofibromatosi ha tantissime sfac-
cettature, che non riguardano solo il 
piano fisico, perché non di rado sono 
presenti anche disturbi dell’appren-
dimento. È importante che un inse-
gnante sappia come rapportarsi a 
questi aspetti, in modo da creare un 
ambiente favorevole all’inclusione 
del bambino. Si tratta di una que-
stione fondamentale, anche perché 
spesso i ragazzi con NF1 finiscono 
per auto-isolarsi e rifiutare il mondo 
della scuola. Per creare degli adulti 
felici e consapevoli bisogna partire 
nell’infanzia.

Melegari (Anf): “Una società in 
grado di accettare le differenze è 
una società migliore per tutti”

“È una campagna con tanti e grandi 
punti di forza”, sottolinea il presiden-
te di Anf- Associazione neuro fibro-
matosi, Corrado Melegari. “Sebbene i 
Centri di riferimento per la patologia 
mettano a disposizione team multi-
specialistici, i pazienti hanno bisogno 
anche di un approccio psicologico. 
Perché la NF1 è una malattia invali-
dante, anche per le manifestazioni 
che impattano sull’aspetto fisico, 
soprattutto in presenza di neurofi-

bromi o, peggio ancora, di neurofi-
bromi plessiformi. Un progetto come 
‘Siamo iNFinite sfumature’ ci offre la 
possibilità di agire su tutti gli aspet-
ti che interessano un bambino con 
NF1, facendo emergere le sue poten-
zialità ed educando i coetanei al va-
lore della diversità, perché ciascuno 
di noi ha qualcosa da offrire agli altri. 
Una società in grado di accettare le 
differenze è una società migliore per 
tutti”.

Chiara (Linfa): “Superare la parola 
inclusione per parlare di identità e 
varietà”

“La campagna ‘Siamo iNFinite sfuma-
ture’ intende creare una nuova atmo-
sfera, una nuova visione e una nuo-
va mentalità in ambito scolastico”, 
commenta la presidente dell’asso-
ciazione Linfa Odv-Lottiamo insieme 
contro le neurofibromatosi, Federica 
Chiara. “La scuola è la seconda agen-
zia di socializzazione dopo la fami-
glia, ma quando il bambino con NF1 
arriva tra i banchi spesso non trova lo 
stesso riconoscimento che ottiene a 
casa. La campagna mira invece a far 
sì che questo riconoscimento ci sia, 
includendo il bambino in una nuova 
visione in cui siamo tutti, nessuno 
escluso, siamo diversi. Vuol dire che 
non ci sono più i bambini speciali, ma 
solo bambini con tante diverse carat-
teristiche e identità. La campagna va 
proprio in questa direzione: supera-
re la parola inclusione per parlare di 
identità e varietà”.

Nelle classi italiane verranno distri-
buiti a partire da settembre 2024 
circa 500 kit, che potranno essere or-
dinati direttamente dalle classi inte-
ressate attraverso il sito web di Librì 
– progetti educativi.
 
https://www.osservatoriomalattiera-
re.it/malattie-rare/neurofibromatosi

Antonella Patete 
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Il suggerimento di Maurizio Morgan-
ti nostro Socio  per organizzare un Con-
vegno ad Ancona  ha trovato terreno 
fertile grazie all’entusiasmo del nostro 
Consiglio Direttivo, ed al mio impegno 
personale  in qualità di Responsabile  
Regionale dell’Emilia Romagna, ho su-
bito preso a cuore la proposta. Così, nei 
primi giorni dell’anno, la macchina or-
ganizzativa si è messa in moto in stret-
ta collaborazione con sede di ANF, nella 
persona di  Sara Vasè  che si è occupa-
ta di contattare l’Ospedale di Ancona, 
coinvolgendo la dottoressa Giada Torto-
ra, esperta del settore.
Sin dall’inizio, è stato chiaro che questo 
evento avrebbe avuto un valore emoti-
vo molto importante: il Convegno è sta-
to infatti dedicato a Riccardo Andreoni, 
fondatore della Sezione ANF Marche e 
socio attivissimo, che ha lasciato un’im-
pronta indelebile nell’associazione.
 
L’organizzazione di un evento di tale 
portata ha richiesto mesi di intenso la-
voro, ma la dedizione con cui io e Sara  
ci siamo impegnate  ha portato a una 
grande soddisfazione ed a un grande ri-
sultato.
Alla fine, vedere la grande partecipazio-
ne di soci, medici, specialisti, specializ-
zandi, è stata la ricompensa più grande 
per l’impegno profuso. Questo Conve-
gno, tanto voluto, è stato un momen-
to di grande condivisione, orgoglio e di 
crescita per l’intera comunità ANF.
 
Un altro punto cruciale dell’evento sarà 

GRANDE SUCCESSO PER IL CONVEGNO ANF AD ANCONA
UN EVENTO DEDICATO A RICCARDO ANDREONI E ALLA GENETICA

la donazione di un importante macchi-
nario che verrà utilizzato in ambito ge-
netico all’Ospedale Salesi di Ancona, un 
ulteriore passo avanti per la ricerca e 
l’assistenza medica nella Regione. Gra-
zie a questo gesto, si è rafforzato ancora 
di più il legame tra ANF e il mondo me-
dico-scientifico, con un’attenzione par-
ticolare alla ricerca genetica.
 
In conclusione, il Convegno di Ancona 
ha rappresentato non solo un omaggio 
al grande Riccardo Andreoni, ma anche 
un’occasione per ribadire l’impegno di 

Dottor Roberto TrignaniDottor Ripani Dottor Di Benedetto

Massimo, Maurizio, Annamaria, Sara e Corrado

ANF nel supportare la ricerca e nel pro-
muovere la collaborazione tra pazien-
ti, medici e ricercatori. Un evento che 
resterà nella memoria di tutti i parteci-
panti come un esempio di impegno, de-
dizione e passione per il futuro della no-
stra comunità.
 

Annamaria Bernucci
Responsabile Regionale Emilia Roma-

gna A.N.F.-ODV
Consigliere A.N.F. Associazione per la 

Neurofibromatosi ODV
Responsabile comunicazioni A.N.F.-

ODV.
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Il 24 maggio si è svolto ad Ancona il 
convegno 2024 A.N.F. “APPROCCI 
CHIRURGICI E TERAPEUTICI NELLA 
NEUROFIBROMATOSI TIPO 1” pres-
so l’Auditorium Totti AOU delle Marche.

L’obiettivo del convegno è stato quel-
lo di aumentare la consapevolezza 
sulla neurofibromatosi, una malattia 
genetica rara. Abbiamo voluto creare 
un momento di discussione e di con-
divisione di conoscenze tra medici, 
pazienti e famiglie e affrontare insie-
me le ultime novità in termini di ricer-
ca, trattamento e approccio chirur-
gico e terapeutico, promuovendo la 
collaborazione tra tutte le parti coin-
volte nella gestione della malattia.

Di seguito riportiamo foto ed intervi-
ste di Valentina Salvo  (Media Rela-
tion A.N.F.) ai responsabili scientifici 
che hanno preso la parola all’evento:

DR.SSA TORTORA, Responsabile 
SOSD Genetica Medica e Coor-
dinamento Malattie Rare - AOU 
Ospedali Riuniti Ancona Oggi si 
parla di più di neurofibromatosi

Oggi si parla di più della neurofibro-
matosi rispetto al passato e questo 
è dovuto, in parte, a una miglior ca-
pacità diagnostica dei centri di riferi-
mento e in parte alla sensibilizzazio-

APPROCCI CHIRURGICI E TERAPEUTICI NELLA NEUROFIBROMATOSI TIPO 1

Annamaria Bernucci, dottoressa Giada Tortora, Corrado Melegari

ne promossa dall’Associazione dei 
pazienti. Penso che, in questa epoca, 
i media e i social network possano 
avere un ruolo determinante nel dif-
fondere le informazioni e nel dare 
indicazioni ai pazienti e alle loro fa-
miglie.

Quali prospettive intravede per il 
futuro?

Le prospettive sono promettenti, poi-
ché la ricerca sta facendo dei passi 
significativi nell’ identificare delle 
molecole target da utilizzare in am-
bito terapeutico e questo potrebbe 
portare allo sviluppo di nuove tera-
pie più efficaci. Inoltre, ovviamente, 
si sta lavorando molto per migliorare 
le strategie di diagnosi precoce, di 

Dottor TaleviDottoressa Coccia Dottor Dario Sief Ali

gestione della sintomatologia e per 
offrire un supporto psicologico e so-
ciale più adeguato a pazienti e fami-
glie.

Quanti pazienti sono seguiti pres-
so il vostro servizio?

Presso il nostro servizio di Genetica 
Medica e Coordinamento Malattie 
Rare abbiamo circa 150 pazienti con 
neurofibromatosi di tipo 1- sia adulti 
che bambini- e la maggior parte di 
questi pazienti sono seguito nel tem-
po e continuativamente. Ricevono, 
negli anni, un monitoraggio clinico 
nelle visite di controllo che sono ne-
cessarie in base alla loro sintomato-
logia.
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Presidente e Sara

Gruppo ANF

Quali sono le problematiche prin-
cipali affrontate dalle famiglie?

Credo siano quelle legate alla pre-
notazione delle visite e degli esami 
strumentali di controllo da fare come 
follow up, negli anni. Sotto questo 
aspetto, nel nostro ospedale, stiamo 
cercando di organizzare un PDTA, 
ovvero un percorso diagnostico tera-
peutico assistenziale, che consenta 
un coordinamento efficace tra tutti 
gli specialisti coinvolti nella gestione 
clinica e nel trattamento delle neuro-
fibromatosi. Questo, sia per una mi-
glior gestione possibile da un punto 
di vista clinico e della dell’expertise 
dei medici coinvolti, sia anche da un 
punto di vista organizzativo e logisti-
co, per i pazienti, per consentire una 
presa in carico più semplice. Speria-
mo di ottenere presto la realizzazio-
ne di questo percorso.

Prof. Roberto Trignani - Respon-
sabile del Reparto di Neurochi-
rurgia generale – A.O.U Ospedali 
Riuniti Ancona

Professore, nella sua presentazio-
ne ha parlato di masse che posso-
no diventare maligne. Parliamo 
quindi di MPNST, tumori maligni 
delle guaine periferiche nervo-
se. Negli ultimi anni, c’è stato un 
miglioramento nella gestione dei 
pazienti con neurofibromatosi e 
tumori maligni?

Annamaria

In questa tipologia di tumori, sicu-
ramente la chirurgia rappresenta 
ancora il trattamento d’elezione e in 
questo caso, diciamo, la forza della 
modernità risiede nel combinare 
la presenza di un neurochirurgo 
con un chirurgo plastico. Quindi, 
in base alla sede anatomica della le-
sione tumorale è necessario met-
tere insieme tutte le competenze 
possibili, perché lo scopo in questo 
caso è cercare di essere il più radica-
le più possibile. Più sei esteso nella 
resezione, più raggiungi quel criterio 
di radicalità. Essere radicali, in una le-
sione delle guaine nervose, significa 
arrivare alla guarigione. Il problema 
è che, qualche volta, queste lesio-
ni si trovano in sedi critiche: sono 
confinanti magari con strutture fun-
zionali. Quindi la chirurgia deve cer-
care di essere il più possibile estesa 
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Dottoressa Coccia Dottor Ripani Dottor Seif Ali

Dottor Talevi

Dottor Trignani

nella resezione ma deve preservare 
le strutture sane. Allora, a quel pun-
to, si deve mettere in campo anche 
un’arma chemioterapica, che com-
pleti il trattamento della patologia. 
Oggi, i progressi nell’ambito dei che-
mioterapici si sono fatti, non solo su 
queste lesioni, ma anche su tumori 
intracranici e su alcuni tumori delle 
vie ottiche. Adesso ci sono delle cure 
chemioterapie che consentono di 
bloccare e far regredire la malattia.

Oggi si parla della protonterapia. 
Che tipo di prospettive ci sono?

La protonterapia sicuramente è un 
trattamento radiante. Rispetto alle 
metodiche diciamo che impiegano i 
raggi gamma, la forza della protonte-
rapia è quella di utilizzare delle parti-
celle pesanti e concentrare l’energia 
della radiazione in punti più limitati. 
Nel contesto delle neurofibromatosi, 
questa terapia rappresenta un tratta-
mento focale, che concentra un’azio-
ne terapeutica in un distretto confina-
to, rispettando le strutture adiacenti: 
ha maggiore forza di concentrare l’ef-
fetto delle radiazioni in un punto pre-
ciso, riducendo gli effetti collaterali. I 
l problema della protonterapia, che 
potrebbe avere una applicazione 
molto più estesa di quella attuale, è 
che purtroppo c’è una limitazione di 
apparecchiature. In Italia esistono 
soltanto due centri: a Pavia, e a Tren-
to e quindi, anche in questi centri, c’è 

un’estrema selezione dei casi da trat-
tare.

Che tipo di prospettive, da un 
punto di vista chirurgico, lei vede 
per il futuro?

Il futuro lo vedo roseo grazie al net-
work tra specialisti. Credo che ogni 
specialista sarà sempre più colle-
gato agli altri e questo consentirà di 
potenziare il risultato dei trattamen-
ti. Io vedo in questo la possibilità di 
crescere perché, quando unisci più 
competenze, 1+1 non fa 2 ma fa 2,2… 
magari anche 10. Poi ogni specialità 
naturalmente progredisce. La chirur-
gia ha fatto enormi progressi in que-
sti anni, da quando è diventata mi-
crochirurgia. Con la presenza anche 
dei monitoraggi intraoperatori, noi 
abbiamo la possibilità, con i pazienti 
addormentati, di fare un monitorag-
gio delle vie nervose e quindi, mentre 
operi, hai la possibilità di verificare 
in tempo reale come sta andando 
l’intervento. In più, realizziamo inter-
venti con il paziente sveglio e in que-
sto centro abbiamo una grandissima 
esperienza di chirurgia di questo tipo, 
anche sul tumore al cervello. Questo 
consente di essere ancora più ag-
gressivi nella resezione, perché in 
tempo reale hai sempre la percezio-
ne dello stato clinico del paziente. 
Quindi, se il paziente dorme, magari 
per non fare un danno ti fermi prima. 
Ma se il paziente è sveglio, oppure hai 
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dei monitoraggi che ti dicono che la 
struttura su cui stai operando è inte-
gra, vai avanti perché hai un ritorno 
immediato della struttura sana.

DOTT. DAVIDE TALEVI - pecialista 
in Chir. Plastica e Ricostruttiva, 
S.O.D Clinica di Chirurgia Plastica 
e Ricostruttiva – A.O.U Ospedali 
Riuniti Ancona

Ci parla dell’argomento della sua 
relazione?
 
Oggi parlerò alla platea del ruolo del 
chirurgo plastico nel contesto di 
quella che è la neurofibromatosi 1. 
Non andrò a illustrare le metodologie 
chirurgiche, ma cercherò di far capi-
re che esiste un ruolo attivo del chi-
rurgo plastico, che può regalare un 
po’ di speranza ai soggetti che mo-
strano le manifestazioni cutanee di 
questa malattia e che si sentono un 
po’insicuri della propria forma fisica. 
Parlerò di quelle lesioni che creano 
disagi, disturbi funzionali, per i quali 
possono esistere delle soluzioni.

Di cosa parliamo esattamente?
 
Quando parliamo di chirurgia plasti-
ca, parliamo di asportazione di quelli 
che sono i neurofibromi cutanei più 
o meno diffusi o quelli plessiformi, 
che sono un po’ più invalidanti e che 
coinvolgono più strutture. La durata 
del trattamento è a lungo termine: è 
vero che sono descritti casi di recidi-
ve o complicanze, però l’idea è quel-
la di sostituire un disturbo dovuto al 
neurofibroma con una piccola cica-
trice, che lascia comunque il segno 
del nostro passaggio, ma che crea un 
miglioramento fisico e anche morale 
nei pazienti che subiscono il tratta-
mento.

Che tipo di difficoltà lei ritrova 
nella gestione di questi pazienti?
Per fortuna la malattia non è trop-
po rappresentata a livello della po-
polazione. I casi che arrivano alla 
nostra attenzione sono quelli che 
hanno anche delle manifestazioni 
dolorose. Le difficoltà non ci sono 
perché noi incontriamo pazien-
ti coraggiosi, dei veri e propri leoni 

che sono disposti a lottare insieme 
a noi per risolvere almeno in par-
te il problema che stanno vivendo. 
Nella sua branca medica ci sono sta-
ti dei miglioramenti nel tempo? Che 
tipo di avanzamenti ha sperimentato? 
Non ci sono novità clamorose, che 
possano promettere un futuro più 
radioso e sereno. Le tecniche tradi-
zionali vengono applicate e poi per-
sonalizzate in base al tipo di paziente, 
dalla semplice esportazione all’in-
nesto all’espansione cutanea. Però 
diciamo che facciamo riferimento a 
tecniche ormai tradizionali cercando 
di raffinarlo un pochino, ma non c’è 
nulla di nuovo.

Che cosa fanno i pazienti dopo 
l’intervento?

Li perdiamo perché sono felici e non 
tornano, se non per farsi controllare 
i punti di sutura e il fatto che non li 
vediamo vuol dire che abbiamo rag-
giunto l’obiettivo.

DOTT. DARIO SEIF ALI - Dirigente 
Medico SOSD Genetica Medica 
e Coordinamento malattie rare 
Ospedali Riuniti Ancona

Spesso leggiamo articoli che par-
lano di scoperte importantissime 
nell’ambito genetico, delle forbici 
genetiche, alla Car-T fino a tecni-
che che potrebbero servire per in-
collare il DNA. Ma qual è la verità? 
A che punto siamo?

Per la neurofibromatosi, sono attual-
mente in corso diversi trial su que-
sto tipo di tecnologie. In realtà non 
tutte le tecnologie sono al momento 
in corso di studio, perché ciascuna 
tecnologia ha il suo ambito di appli-
cazione. Per altre patologie rare, in 
realtà, già sono inutili. Le prospettive 
per la neurofibromatosi 1 ci sono. Ci 
sono tanti studi in corso. Da un punto 
di vista teorico, i modelli cellulari già 
hanno dato dei risultati promettenti. 
Il passaggio successivo è quello di 
una sperimentazione su esseri viven-
ti, quindi gli animali e poi sull’uomo. 
Non è un percorso semplice, richie-
de sicuramente molto tempo, però 
ci sono diversi scienziati che stanno 
studiando esattamente questa cosa.

Si possono fare delle previsioni?

In questo momento è difficile fare 
delle previsioni in senso assoluto, 
però l’interesse c’è. E già questa è 
una cosa molto importante per una 
malattia rara. Attualmente, in Italia, 
il trial più importante che c’è non è 
tanto legato alla terapia genica o a 
correzioni da un punto di vista mole-
colare diretto, quanto più alle terapie 
farmacologiche.

La neurofibromatosi viene riscon-
trata con una semplice amniocen-
tesi?

L’amniocentesi di per sé è una meto-
dica: si fa un prelievo di liquido am-
niotico, si cercano le cellule del feto 
per fare analisi. Per fare una diagnosi 
di NF1, nel caso vi sia una familiarità, 
è necessario conoscere l’alterazione 
molecolare da ricercare. Il lato positi-
vo è che, nella maggior parte dei pa-
zienti, si riesce a trovare facilmente.

DOTT. UMBERTO MARIA RIPANI - 
Responsabile SOS Medicina del 
Dolore Ospedali Riuniti di Ancona

Dottore, la neurofibromatosi è 
una patologia che spesso pone il 
paziente a gestire sindromi dolo-

Sara, Dottoressa Tortora, Annamaria

Aperitivo
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rose, intorpidimento o effetti da 
compressione. Come gestite i pa-
zienti?

Qui ad Ancona abbiamo, con la no-
stra direzione, una collaborazione 
fattiva nel seguire questi pazien-
ti che hanno bisogno del controllo 
del dolore. Ovviamente, tutti i tipi di 
dolore hanno ragione di essere trat-
tati nel miglior modo e soprattutto 
con la maggiore rapidità possibile, 
ma abbiamo deciso, nella struttura 
di Torrette, di dare la precedenza al 
dolore oncologico. Con questo vo-
glio dire che tutti i pazienti vengono 
seguiti anche per il dolore muscolo 
scheletrico con tempistiche di asso-
luto rispetto, ma abbiamo dato delle 
priorità.

Che tipo di farmaci ci sono adesso 
per la gestione del dolore? C’è sta-
to uno sviluppo nel tempo?
 
Sicuramente, il panorama farmaco-
logico negli ultimi vent’anni è forte-
mente migliorato. In linea di mas-
sima, quello che noi cerchiamo di 
tramandare ai nostri colleghi più gio-
vani è che tutti i farmaci che vengono 
coinvolti nel dolore ottundono la tra-
smissione dell’impulso nervoso. Lad-
dove un farmaco riduce il dolore, ri-
duce la funzionalità. Nella fattispecie, 

i farmaci per il dolore possono ridurre 
la concentrazione, possono dare di-
sturbi visivi, possono sedare, posso-
no ridurre la forza muscolare, pos-
sono ridurre la coordinazione. Sono 
dei farmaci che rispetto a trent’anni 
fa, dove l’Italia era il fanalino di coda 
del mondo, sono estremamente mi-
gliorati. Al giorno d’oggi, ci sono mol-
te più molecole, ma queste molecole 
devono essere conosciute e studiate 
dai medici. Devono essere valutate, 
in termini di esiti sul paziente, per 
ridurre il più possibile la collateralità 
che comunque c’è.

Che tipo di prospettive future 
vede nella gestione di questa pa-
tologia e nella gestione di questi 
pazienti?
 
Per questo tipo di pazienti, ci siamo 
ricavati un nostro spazio, ma non 
possiamo fare di più perché purtrop-
po la neurofibromatosi è una patolo-
gia che ha il suo excursus dal punto 
di vista fisiopatologico. Noi non pos-
siamo modificarlo. Come medicina 
del dolore interveniamo molto più 
spesso sul sintomo del dolore e mol-
to meno spesso sulla riduzione del 
danno d’organo, che invece è quello 
che vuole fare la medicina del dolore 
moderna. Guardiamo per esempio le 
condropatia, l’artrosi delle articola-
zioni: adesso abbiamo delle tecniche 
di medicina rigenerativa che ti fanno 
letteralmente tornare indietro nel 
tempo.  Purtroppo, nella neurofibro-
matosi non si può fare questa cosa, 
perlomeno non adesso. Però sicura-
mente si può ottimizzare la terapia 
farmacologica, ovvero il controllo del 
dolore.

DOTT.SSA PAOLA COCCIA - Diret-
tore della SOsD Oncoematologia 
Pediatrica Ospedale Salesi, Anco-
na

Dottoressa, con l’arrivo del Se-
lumetinib è iniziato un grande 
cambiamento per i pazienti. Ce ne 
vuole parlare?

Sicuramente, avere questo farmaco, 
che ha dimostrato risultati sia in ter-
mini di efficacia e quindi di riduzione 
volumetrica che in termini di riduzio-

Antonello e Stefano

Gruppo

ne delle sintomatologie associate, è 
una grande prospettiva per gli on-
cologi. Prima si gestivano i sintomi, 
mentre adesso si può curare la ma-
lattia. Questo passaggio dà grandi 
speranze e prospettive di una qualità 
della vita sicuramente migliore.

I bambini che seguono questa te-
rapia sono sottoposti a controlli 
molto frequenti?
 
La frequenza dei controlli dipende 
dalla tollerabilità del farmaco. Un 
bambino che non ha grandi effet-
ti collaterali può essere valutato in 
un regime ambulatoriale, una volta 
al mese. Ovviamente in presenza di 
effetti collaterali, c’è bisogno di un 
monitoraggio più intensivo.

Quali sono gli effetti collatera-
li che possono essere presenti? 
Quelli pubblicati in letteratura e os-
servati anche nella nostra esperien-
za sono soprattutto di grado lieve, a 
livello del tratto gastrointestinale: 
nausea, vomito, diarrea. Oppure, a 
livello cutaneo: rush, manifestazioni 
acneiche. Sono effetti collaterali as-
solutamente gestibili.

Al di là del farmaco, come avviene 
presso il vostro centro la gestione 
dei pazienti?
 
La sorveglianza oncologica nel pa-
ziente affetto da neuofibromatosi è 
una cosa assolutamente raccoman-
data. Sappiamo che vi è un rischio 
aumentato di sviluppare tumori ri-
spetto alla popolazione generale: 
questo vuol dire dover fare dei con-
trolli periodici. Non significa neces-
sariamente fare una risonanza en-
cefalo all’anno, anzi, al di là dei primi 
anni di vita, l’approfondimento va fat-
to solo in caso di una sintomatologia. 
Bisogna però seguire un percorso di 
prevenzione.

Come vede il futuro di questa pa-
tologia?

Io vedo un futuro con una terapia 
target. Il passo successivo probabil-
mente sarà gestire le problematiche 
che coinvolgono le vie ottiche. Potre-
mo sicuramente migliorare la qualità 
della vita anche dei pazienti con pa-
tologia del nervo ottico.
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BISTURI D’ORO: PER I 50 ANNI PREMIO AL CHIRURGO CALEFFI

17 MAGGIO - UNITI SI VINCE

17 maggio e, in occasione di questa 
giornata per noi così importante, 
ANF quest’anno ha deciso di impe-

gnarsi nel fare un po’ di rumore, af-
finché le nostre voci fossero ascolta-
te con maggior chiarezza. Grazie alla 
collaborazione di alcuni dei nostri 
membri, abbiamo cercato di attirare 
l’attenzione di diversi organi di stam-
pa e radio-tv, proponendo interviste 
e articoli che parlino della nostra 
patologia, così come dei protagoni-
sti delle nostre storie: i pazienti, le 
famiglie, i caregiver e gli specialisti. 
Troverete, quindi, diversi contributi 
sulle pagine del sito ANF, su Facebo-
ok e su Linkedin. 
Allo stesso tempo, rappresentati dal 
nostro Presidente, abbiamo preso 
parte ad un progetto importante che 
si concentra sull’inclusione scola-

stica di bambini con NF. Il progetto 
“Siamo iNFinite sfumature- oltre i 
segni della Neurofibromatosi” è sta-
to realizzato con il supporto di Ale-
xion e ha previsto anche una cam-
pagna educativa per le scuole dal 
titolo “Speciale come noi. Più amici, 
più forti” realizzata in collaborazio-
ne con Librì Progetti Educativi.  Il 15 
maggio, a Roma, è stata presenta-
ta questa campagna e mostrato lo 
speciale Kit didattico, destinato agli 
studenti e ai loro insegnanti, utile 
per spiegare cos’è la Neurofibroma-
tosi e per sensibilizzare verso azioni 
di inclusività nelle scuole. Alla con-
ferenza di lancio, oltre al Presiden-
te, hanno preso parte anche alcuni 
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MASSIMO FABI
Centro Multidisciplinare di Parma

Oggi è la giornata nazionale per i pa-
zienti con neurofibromatosi e proprio 
qui a Parma, dove abbiamo negli anni 
consolidato un centro di livello nazio-
nale, ma anche europeo, è un momento 
per, insieme all’Associazione, consoli-
dare la nostra vicinanza nei confronti di 
coloro che hanno questa patologia. 
Parma ha una storia, una storia che 
è data da più anni e grazie al lavoro di 
Edoardo Caleffi in questo centro impor-
tante, in questa unità operativa com-
plessa di chirurgia plastica, si è svilup-
pato e consolidato. 
Oggi con il dottor Nerelli trova la sua 
continuità, proprio grazie al lavoro che 
si è svolto in tutti questi anni, ed è una 
volontà forte quella dell’azienda ospe-
daliera universitaria, quindi di un’azien-
da che integra assistenza didattica e 
ricerca, riuscire a mantenere nel tem-
po queste competenze tecnicamente 
molto molto qualificate.Il rapporto con 
l’Associazione è fondamentale, perché 
questo vuol dire umanizzare la cura, 
vuol dire vicinanza con coloro che han-
no bisogno, quindi mettere insieme le 
elevatissime competenze tecniche con 
quel livello di vicinanza, di presa in ca-
rico e di comprensione dei bisogni dei 
pazienti e delle loro famiglie, che è un 
po’ l’elemento distintivo della cura, non 
solamente qualità tecnica ma anche 
umanizzazione e relazione. 
Questa è una delle caratteristiche che ci 
distingue, non solamente perché siamo 
a livello della rete europea di eccellen-
za, che ha l’acronimo ERN a un punto di 
riferimento, ma anche perché vogliamo 

INTERVISTE

continuare nel tempo questo rapporto 
molto proficuo con l’Associazione e di-
rettamente con tutti i pazienti.

MELEGARI Presidente ANF
PRESENTAZIONE ANF
Anf nasce come associazione proprio 
per aiutare i pazienti di neurofibroma-
tosi, siamo sorti nel 1991, il problema 
grande per noi era quello di far cono-
scere la neurofibromatosi, una malattia 
rara, poco conosciuta e quindi abbiamo 
messo in campo tutte le nostre forze 
per poter far conoscere questa pato-
logia, ma nello stesso tempo anche 
per lavorare assieme al sistema sani-
tario per individuare i centri che pote-
vano trattare questo tipo di patologia. 
Si trattava quindi di mettere in campo 
parecchie forze perché si tratta di una 
malattia multidisciplinare, quindi un 
centro ha bisogno di diversi esperti per 
poter prendere in carico e curare que-
sta malattia. Nell’arco del tempo si sono 
individuati tutta una serie di centri e 
questi centri sono almeno uno per ogni 
regione.
Abbiamo, diciamo, regioni più impor-
tanti a livello di presenza come popo-
lazione, per cui ne abbiamo individuati 
diversi, ad esempio qui in Emilia ne ab-
biamo soprattutto quasi in ogni città, 
ma il centro per eccellenza è natural-
mente Parma, che è stato il centro che 
ha dato vita a tutto questo tipo di lavoro. 
Nello stesso tempo abbiamo dovuto 
ascoltare anche i nostri pazienti perché 
avevamo bisogno di capire come ci do-
vevamo muovere, come prendere in ca-
rico la cosa, determinato un follow-up 
ben preciso, seguire delle linee dettare 
e seguire delle linee guida per poter, 
diciamo, diagnosticare la malattia. Una 

malattia che subito veniva diagnosti-
cata con esami strumentali altamente, 
diciamo, complessi, tutta una serie di 
esami che si facevano proprio per de-
terminare, diciamo, la malattia.
Poi piano piano si è capito che con la 
clinica c’era la possibilità di fare una dia-
gnosi ben precisa e quindi d’accordo 
i vari centri, i vari esperti fra di loro, si è 
passati a, diciamo, diagnosticare la ma-
lattia con un semplice esame clinico, 
un’osservazione del paziente in poche 
parole e una convalida successivamen-
te con il, diciamo, l’affermarsi della ge-
netica con un esame di un prelievo di 
sangue e si riesce a stabilire la, diciamo, 
mutazione del gene e quindi a confer-
mare definitivamente questo tipo di 
malattia.
SUI PROGETTI
Un altro aspetto importante che mette 
in campo l’associazione naturalmente 
legato al discorso sempre di quella che 
è l’informazione che quotidianamente 
noi diamo con il nostro sito, con i social, 
con il giornalino che abbiamo messo a 
disposizione anche quindi col cartaceo, 
tanto per intenderci, che abbiamo mes-
so a disposizione i pazienti per le loro fa-
miglie, ma soprattutto che i pazienti che 
non sono ormai data l’età, tecnologici 
come possiamo essere noi o i bambini 
diciamo che sono cresciuti in questo 
mondo, tutta una serie di progetti per 
poter aiutare questi pazienti. Un pro-
getto importantissimo che noi attual-
mente stiamo portando avanti e che 
inizieremo a settembre, perché è ormai 
un anno che ci stiamo lavorando, è un 
progetto di inclusione che viene porta-
to avanti nelle scuole. In poche parole 
abbiamo chiesto l’autorizzazione al Mi-
nistero per poter fare tutta una serie di 
corsi e sono esattamente 13 lezioni che 

dei nostri referenti scientifici, che si 
sono espressi sull’importanza di una 
crescita serena dei piccoli pazienti e 
sul loro diritto all’accoglienza e all’in-
clusione scolastica.
Iniziative sono state prese anche con 
NFPU, l’associazione europea dei pa-
zienti con Neurofibromatosi, che ci 
ha invitati a partecipare ad una gara 
di video che parlano di NF, che sono 
stati realizzati con il contributo e la 
partecipazione di alcuni nostri gio-
vani soci. Troverete questi video sul 
nostro sito e, se vorrete realizzarne 

uno anche voi, ne saremo felici.
Inoltre, il prossimo giugno, uno dei 
nostri sarà a Bruxelles per partecipa-
re al Congresso sulla NF organizza-
to dal Children’s Tumor Foundation. 
Con questa occasione, speriamo 
di favorire scambi di informazioni e 
di idee anche con associazioni eu-
ropee e internazionali, convinti del 
fatto che si possono raggiungere 
obiettivi di valore solo tramite il con-
fronto con gli altri.
Con queste iniziative, abbiamo pen-
sato di valorizzare il concetto di co-

munità e l’importanza di fare gruppo 
per raggiungere traguardi concreti, 
come quello di una maggiore visibi-
lità della nostra Associazione, al fine 
di fare maggiore luce su quelli che 
sono i nostri reali bisogni: una sani-
tà che funziona, la fine del turismo 
sanitario, l’inclusione scolastica, la 
ricerca scientifica. 
Cogliamo l’occasione per ringraziare 
tutti coloro che si sono prodigati per 
realizzare al meglio le varie iniziative, 
con entusiasmo e disponibilità.
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il docente può chiedere di fare in classe 
con degli ausili che possono essere dei 
libri di testo, che sono dei libri di testo 
per le famiglie, per i bambini, dove viene 
spiegata che cos’è la neurofibromatosi, 
cosa comporta questo tipo di malattia 
e spesso e volentieri parliamo di de-
turpazione del viso, del corpo, perché 
possono esserci sia i neurofibromi sot-
tocutanei che portano a questo, oppure 
più importanti che sono i neurofibromi 
plessiformi che portano a problemi ad 
esempio di dolore, deambulazione o 
cose di questo genere, per cui diventa 
sia per problemi estetici sia per altri pro-
blemi, come indicavo poc’anzi, un pro-
blema proprio di accettazione dell’altro.
Quindi noi abbiamo pensato proprio 
per le classi ultime delle elementari e 
anche per le classi medie, quindi par-
tendo dalla quarta elementare fino a 
tutte le medie, di poter fare questi corsi 
direttamente delle scuole, dove si inse-
gna ai bambini proprio, diciamo, l’accet-
tazione dell’altro, dell’inclusione, del far 
capire che i bambini in questo caso con 
neurofibromatosi, ma tengo a precisare 
una cosa, è un problema che abbiamo 
con tutte le malattie rare, con quasi tut-
te le malattie rare c’è questo tipo di pro-
blema e a maggior ragione naturalmen-
te per quello che descrivevo prima con 
la neurofibromatosi. Quindi in pratica 
da settembre il docente può, richieden-
do al ministero questo tipo di kit, può di-
ciamo presentare in classe questo tipo 
di ausili per poter fare delle lezioni spe-
cifiche. Ecco, in questo caso noi abbia-
mo avuto come associazioni, abbiamo 
avuto, diciamo, l’aiuto di Alexion, che è, 
diciamo, la parte di AstraZeneca che ha 
a cuore, diciamo, il problema di associa-
zioni con problematiche di questo tipo, 
proprio e ha avuto, diciamo, il modo di 
finanziare questa campagna, questo 
tipo di progetto e ha lavorato assieme a 
Librì, che è un’azienda che crea questo 
tipo di kit per conto del ministero
Quindi come associazione ci abbiamo 
creduto fortemente, abbiamo incorag-
giato queste ditte proprio a lavorare 
per noi e ci hanno donato questo tipo 
di kit proprio per permettere di valutare 
appieno questo lavoro e permettere di, 
diciamo, perorare questo tipo di causa 
e quindi di insegnare ai bambini l’inclu-
sione e quindi il poter accettare gli altri. 
Questo è estremamente importante.
VALENZA SOCIALE
La neurofibromatosi è comunque an-
che un problema sociale e anche in 
questo campo si mette in essere pro-
getti relativi e cito ad esempio un pro-

getto che abbiamo fatto in Puglia, cioè 
abbiamo stimolato l’apertura di un am-
bulatorio psicologico proprio per trat-
tare problematiche derivanti da questo 
tipo di ansia che si crea nel paziente con 
neurofibromatosi, quindi problemi di 
relazione, problemi sul lavoro, problemi 
comportamentali, per cui c’è bisogno 
spesso e volentieri anche di sedute dal-
lo psicologo dove vengono trattati que-
sti pazienti, vengono ascoltati, vengono 
consigliati e vediamo che sono estre-
mamente ricercati. E’ vero che nei cen-
tri multidisciplinari c’è bisogno e ci sono 
anche gli psicologi, ma spesso e volen-
tieri un paziente ha bisogno di essere 
seguito in modo più diretto al bisogno e 
quindi ha bisogno di contattare, telefo-
nare, risolvere il problema nel momento 
in cui si presenta proprio perché in ef-
fetti ci si pensa spesso, si accumula an-
sia, si accumulano queste cose, a volte i 
nostri pazienti si chiudono in casa, non 
si fanno vedere, invece bisogna risol-
vere questo problema che si presenta, 
bisogna parlarne con l’esperto, bisogna 
naturalmente acquistare padronanza 
di se stessi e considerarsi perché tutti 
quanti siamo importanti proprio perché 
unici e quindi abbiamo la necessità na-
turalmente di poterci esprimere in qual-
siasi modo.

ANTONIO PERCESEPE
(Direttore della struttura complessa 
Genetica medica (Dipartimento ad 
attività integrata interaziendale on-
co-ematologico) dell’Azienda Ospe-
daliero-Universitaria di Parma)
La neurofibromatosi tipo 1 è una ma-
lattia che viene definita neurocutanea. 
La cute è il primo organo a essere inte-
ressato. Compaiono già nel bambino, 

nel lattante di pochi giorni, mesi, delle 
chiazze, chiazze caffè e latte, alla quale 
poi si aggiungono altre manifestazioni 
cutanee, che sono per esempio le len-
tiggini, soprattutto nelle pliche cutanee, 
nel cavo ascellare o nel cavo inguinale.
Compaiono poi altri segni, segni ocula-
ri, sono delle piccole amartomi, piccole 
malformazioni del fondo dell’occhio, 
che non hanno nessun significato cli-
nico, ma ci aiutano nel definire la dia-
gnosi della malattia. Segni poi succes-
sivi sono i neurofibromi. I neurofibromi 
sono dei tumori benigni della guaina 
del nervo, che possono però avere degli 
accrescimenti molto importanti e avere 
un potenziale di degenerazione neopla-
stica.
La diagnosi neurofibromatosi tipo 1 vie-
ne fatta con il test genetico. È una dia-
gnosi di conferma, i criteri clinici sono di 
per sé sufficienti per arrivare a una dia-
gnosi di certezza, ma con un test gene-
tico noi arriviamo alla diagnosi in più del 
90% dei casi di sospetto clinico. Il test 
genetico viene fatto attraverso un pre-
lievo di sangue nel bambino che viene 
sospettato di essere affetto da questa 
malattia e il test consiste nella lettura 
del codice genetico di questo gene, si 
chiama NF1, e nel riscontro di una va-
riante, di una mutazione, che possa 
spiegare questo fenotipo.
La neurofibromatosi tipo 1 ha un rischio 
neoplastico intrinseco. Il gene NF1 è un 
gene oncosoppressore, un gene guar-
diano del nostro genoma e quindi come 
tale una sua mutazione predispone 
all’occorrenza di tumori. I tumori pos-
sono essere pediatrici, c’è un tumore 
benigno della guaina del nervo ottico, si 
chiama glioma dell’ottico.
Il glioma dell’ottico ha un basso po-
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tenziale di malignità, ma può avere dei 
segni clinici importanti per quello che 
riguarda il visus del bambino. Abbiamo 
poi un potenziale di malignità dei neu-
rofibromi più grandi, vengono definiti 
come plessiformi, di cui circa il 15-20% 
ha potenzialità di diventare sarcoma, un 
tumore invasivo molto maligno e ad alto 
potenziale di metastasi che appunto va 
sorvegliato molto intensamente e mol-
to accuratamente. Esiste poi un rischio 
generico di altri tumori, ad esempio 
nella donna c’è un rischio aumentato di 
tumore della mammella, tumore della 
mammella che pone la donna affetta 
da neurofibromatosi tipo 1 a rischio in-
termedio di tumore alla mammella che 
prevede un’anticipazione dello scree-
ning ai 30-35 anni versus la donna che 
non ha questo tipo di predisposizione, 
che ha un inizio dello screening all’età 
di 45 anni a seconda delle regioni in cui 
lo screening viene eseguito
Date queste premesse, la neurofibro-
matosi tipo 1 richiede una presa in cari-
co multidisciplinare. Noi abbiamo come 
centro di riferimento ERN GENTURIS 
Genetic Tumor Risk, abbiamo una presa 
in carico multidisciplinare che prevede 
l’accesso in diverse modalità. Abbiamo 
l’accesso del paziente pediatrico, del 
bambino che verrà sottoposto a visite 
di screening, dell’adulto che ha bisogno 
anche di un follow-up mirato alla mor-
bidità dell’adulto e alla prevenzione del 
rischio neoplastico dell’adulto.
Abbiamo poi un accesso generico per 
test genetico. La nostra azienda ese-
gue circa un centinaio di test genetici 
all’anno che provengono da pazienti af-
fetti da neurofibromatosi tipo 1 da tutta 
la regione Emilia-Romagna e da diverse 
regioni contigue. Lo screening è finaliz-
zato alla prevenzione delle più comuni 
morbidità della neurofibromatosi ed 
è separato ed è specifico nel paziente 
pediatrico e nel paziente adulto.
Il nostro centro segue circa 150 pazienti 
l’anno. Si tratta di pazienti pediatrici che 
vengono seguiti. Si tratta di nuovi casi e 
casi di follow-up.
Sono circa una settantina i bambini se-
guiti finora nel nostro centro ogni anno. 
Abbiamo poi la chirurgia plastica che 
ha un’intensa attività ambulatoriale ma 
ha anche un’attività chirurgica con una 
rimozione di circa una trentina di plessi-
formi l’anno. C’è poi l’attività di follow-up 
dell’adulto che viene gestita dalla ge-
netica medica che insieme con le altre 
unità operative che possano collabo-
rare nella gestione della complicanza 
e nella prevenzione della complicanza 

del paziente adulto gestisce pazienti 
con neurofibromatosi tipo 1 adulti.

STEFANO MERELLI
(Direttore f.f. della struttura com-
plessa Chirurgia plastica e Centro 
Ustioni dell’Azienda Ospedaliero-
Universitaria di Parma)
La neurofibromatosi è una patologia 
che ha una cura chirurgica per alcu-
ne particolari indicazioni che vengo-
no date da diversi tipi di neurofibromi, 
come sappiamo ci sono dei neurofi-
bromi che sono di tipo plessiformi, che 
derivano qui dalla guaina nervosa, che 
perlopiù sono benigni, queste hanno 
un’indicazione che in termini un po’ 
banali chiamiamo estetica, sono indi-
cazioni estetiche che ci impongono di 
trattarli perché danno un grosso pro-
blema di relazione del paziente nel con-
fronto del pubblico a livello lavorativo e 
soprattutto di bambini in età pediatrica, 
in età scolare, comincia l’età scolare, è 
un tema molto sentito. In questi casi 
appunto vengono fatti un trattamento 
chirurgico delle lesioni superficiali che 
non hanno una chiara indicazione pa-
tologica, ma appunto di natura esteti-
ca, diverso è il caso dell’indicazione per 
neurofibromi di tipo plessiforme, questi 
hanno un’indicazione all’asportazione, 
un po’ per motivi di volume, aumento di 
volume che rendono difficile anche la 
deambulazione in alcuni casi o anche 
mettersi un semplice paio di pantaloni 
e inoltre c’è l’eventualità, la possibilità 
della variazione oncologica in sarcoma 
dell’autofibroma, quindi vengono fatte 
delle asportazioni, queste ultime sono 
asportazioni più complicate, noi ci av-
valiamo e qui nasce il tema della mul-
tidisciplinarità di questo ospedale di 
cui mi onoro di far parte, è proprio una 
multidisciplinarità che ci rende possi-
bile la sicurezza del paziente, abbiamo 
in questi casi neurofibromi plessiformi 
la necessità di avere un campo più pos-
sibile esangue e per questo abbiamo 
la radiologia interventistica che vede il 
paziente il giorno prima del trattamento 
chirurgico, embolizzando i vasi che af-
feriscono al neurofibroma plessiforme 
e rendono a noi chirurghi più facile il 
lavoro e naturalmente meno sanguina-
mento, meno possibili complicanze per 
il paziente. Le complicanze della neuro-
fibromatosi, del trattamento chirurgico 
della neurofibromatosi, del trattamento 
del plessiforme, sono per lo più di na-
tura infettiva, possono essere di natura 
infettiva nonché per il sanguinamento, 
quindi l’ematoma e la necessità di tra-

sfusione, da qui la necessità di avere un 
ospedale che consenta di poter avere 
reparti abili e utili per il trattamento di 
dette complicanze.
Per ovviare queste complicanze c’è il 
trattamento dell’embolizzazione, que-
sto trattamento può avere delle compli-
canze intraoperatorie e la multidiscipli-
narità di questo ospedale ci permette di 
avere una possibilità di cura in un am-
biente adeguato. Noi valutiamo quindi 
i pazienti dal punto di vista chirurgico 
e richiediamo ulteriori accertamen-
ti che possono essere una risonanza 
magnetica, un’ecografia, per studiare 
la malattia in maniera completa prima 
di procedere al trattamento. Il paziente, 
eseguito l’intervento, viene poi seguito 
ambulatorialmente da noi e non viene 
mai lasciato.
Il paziente è in questo studio, in questi 
reparti multidisciplinari, sempre tenu-
to in incarico, sia dalla parte chirurgica 
che dalla parte genetica. Vengono poi 
fatti dei controlli a settimane, mesi e 
valutata l’intervento, gli esiti dell’inter-
vento, gli esiti cicatriziali dell’intervento 
e la eventuale necessità di ulteriori in-
terventi.

PIERPACIFICO GISMONDI
(Responsabile della struttura sem-
plice dipartimentale Week hospital 
dell’Azienda Ospedaliero-Universita-
ria di Parma)
Sono Pierpacifico Gismondi, respon-
sabile della struttura semplice diparti-
mentale chiamata Week Hospital, al cui 
interno vengono ricoverati i bambini in 
setting di ricovero, di day hospital, quin-
di in una giornata, e di ricovero breve, 
dal lunedì al venerdì, dell’ospedale dei 
bambini di Parma. Sono un pediatra 
ospedaliero e faccio da referente, da ri-
ferimento clinico, diciamo, dei bambini 
affetti da neurofibromatosi, insieme a 
molti altri specialisti, perché, come sap-
piamo, la patologia è affidata a un team 
multidisciplinare. È una condizione sine 
qua non per seguire bene questi bam-
bini, che, come sappiamo, sono organi-
smi in crescita, in evoluzione, a differen-
za dell’età adulta.
Ogni fase evolutiva ha delle sue pecu-
liarità cliniche e anche di tipo del follow-
up. Oltre alle prime visite, ci occupiamo 
quindi di seguire i bambini nel tempo, 
dando loro un timing rispetto alle va-
lutazioni cliniche specialistiche e stru-
mentali. Secondo, le linee guida inter-
nazionali.
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Noi siamo un centro ERN e, come pe-
diatri, come pediatra, come centro pe-
diatri, facciamo parte di un network 
italiano a cui facciamo riferimento, sia 
in termini diagnostici, sia in termini, ul-
timamente, anche terapeutici. Come 
clinici, diciamo che la neurofibromatosi 
è una diagnosi essenzialmente clinica, 
poi si avvale anche dell’apporto del test 
genetico. Diciamo che a noi vengono 
inviati i bambini fin dai primi giorni di 
vita, se il neonatologo ha dei sospetti 
clinici, quindi parlo chiaramente di mac-
chie cutanee, piuttosto che di altri segni 
che in quell’epoca compaiono, perché 
poi ogni specificità clinica ha una sua 
insorgenza nelle varie fasi dell’età pe-
diatrica.
Quindi parlo appunto di colleghi neona-
tologi, come di pediatri di libera scelta, 
che seguono i bambini e si accorgono 
di alcuni segni clinici di sospetto, gli 
stessi genitori a volte e, molto spesso, 
all’interno del team multidisciplinare, 
non è raro che un chirurgo della chirur-
gia plastica invi un bambino nel sospet-
to clinico o gli stessi ambulatori divisio-
nari specialistici pediatrici. Faccio un 
esempio, l’endocrinologo che misura la 
circonferenza cranica, che vede un ral-
lentamento della crescita staturale, l’o-
culista, cioè tutti, diciamo, questa rete, 
questo network può dare un sospetto 
clinico e inviarci quindi il bambino per 
essere inquadrato, diagnosticato e 
poi seguito nel tempo. Noi indichiamo, 
chiaramente, secondo le mie guida, al-
cuni step diagnostici annuali, parlo del-
la visita oculistica, per esempio, annuale
Facciamo delle valutazioni neuropsi-
chiatriche infantili, generalmente an-
che quelle annuali, o con una frequenza 
inferiore all’anno clinicamente indicato. 
Noi sappiamo che circa il 30% dei bam-
bini presentano del disturbi all’appren-
dimento, disturbi al linguaggio o più in 
generale dei disturbi neurocompor-
tamentali, ecco, diciamo così. Quindi 
sono bambini che comunque vanno 
inquadrati anche dai colleghi neuropsi-
chiatri infantili.
Poi facciamo delle valutazioni anche 
ortopedico-fisiatriche, nel caso che do-
vessimo valutare delle alterazioni osse, 
parlo principalmente della scoliosi. E 
poi valutazioni chirurgiche, quando ne-
cessario, esami strumentali, per esem-
pio l’emografia addominale. Questi 
sono esami che consideriamo di routi-
ne, ogni due anni circa, ecco.
E poi esami strumentali laddove ci si-
ano delle indicazioni cliniche definite, 
sospette. Durante gli ultimi anni il fol-

low-up clinico è stato considerato più 
importante del follow-up strumentale. 
Quindi i segni clinici, la condizione clini-
ca del bambino, il sospetto clinico, gui-
da il follow-up strumentale
In questo senso la risonanza magne-
tica nucleare encefalica che si faceva, 
diciamo, alcuni anni fa, di default, cioè a 
tutti i bambini in cui veniva posta la dia-
gnosi di neurofibromatosi, oggi invece 
riconosce un posto un po’ più limitato. 
Cioè si fa una risonanza non più a tutti 
i bambini diagnosticati, ma laddove ci 
siano delle indicazioni cliniche o dei so-
spetti generati, diciamo, o dal bambino 
stesso, dal paziente, o dai professioni-
sti, e mi riferisco quindi al pediatra, al 
pediatra ospedaliero che vede i bam-
bini appunto in maniera di follow-up, o 
al pediatra di libera scelta, o al neurop-
siciatra infantile. Quindi in determinate 
specifiche condizioni richiediamo l’e-
same, che comunque richiede, in età 
pediatrica, nel bambino non collabo-
rante, come sappiamo, una situazione 
profonda.
Quindi comunque, diciamo, non è un 
esame che va fatto con le giuste con-
siderazioni, con le giuste indicazioni. 
Nell’ambito del team multidisciplinare 
pediatrico, un ruolo importante ap-
partiene ai colleghi genetisti dell’Unità 
Operativa della Complessi Genetica 
Medica, che fanno ambulatorio insieme 
a me e insieme agli altri specialisti. Loro 
sono un punto di riferimento costante, e 
quindi questo permette una cosa molto 
importante, che l’età di transizione, che 
in genere al compimento del diciotte-
simo anno, poi non siamo fiscalissimi, 
non è che poi al diciotto anni e mezzo, 
però tra i diciotto e i cento anni, l’età in 
cui il paziente viene appunto condot-
to agli specialisti dell’adulto, in questo 
caso avviene in maniera molto automa-
tica, molto, tra virgolette, molto indolo-
re, perché il collega che si occupa della 
parte clinica del paziente è già presen-
te e lo conosce fin dall’età infantile, fin 
dall’età pediatrica.
Questa è una peculiarità molto, mol-
to importante e non da sottovalutare, 
perché spesso l’età di transizione per 
alcuni pazienti è vissuta come una sor-
ta di abbandono, tra virgolette, da parte 
di un team che lo accompagna dall’età 
neonatale o dai primi anni, e poi in qual-
che modo lo deve lasciare per essere 
consegnato alle cure di altri specialisti. 
Questo nel nostro centro non avviene, 
perché appunto, come vi dicevo, c’è la 
possibilità di essere eseguiti dagli stes-
si specialisti che fin dall’età infantile se-
guono il paziente. Ad oggi, già da qual-

che anno in realtà, c’è la possibilità di 
utilizzare una terapia farmacologica per 
i neurofibromi pressiformi inoperabili.
Questo farmaco, che si chiama Selu-
metinib e come nome commerciale 
Coselugo, è stato già utilizzato da circa 
8-9 anni. Il primo utilizzo è stato ese-
guito negli Stati Uniti da alcuni centri 
oncologici pediatrici che hanno arruo-
lato 50 bambini con un’età media di 10 
anni, quindi dai 3 ai 18 anni, affetti da 
neurofibromatosi tipo 1 con neurofibro-
mi pressiformi considerati inoperabili. 
Hanno valutato sia l’aspetto deturpante 
dei neurofibromi, il dolore e le limitazio-
ni funzionali, disfunzioni motorie ecce-
tera, quindi questi neurofibromi impor-
tanti.
Hanno somministrato il farmaco, lo stu-
dio è durato circa un anno e hanno di-
mostrato una buona barra significativa 
risposta terapeutica clinica in termini di 
riduzione volumetrica delle lesioni dal 
20 al 60%. Innanzitutto dico che il 70% di 
questi bambini ha risposto clinicamen-
te, quindi 35 bambini. Hanno notato 
una riduzione volumetrica delle lesio-
ni, una riduzione soggettiva del dolore 
significativa e anche il miglioramento 
delle funzioni motorie del paziente.
Questo farmaco è stato utilizzato in 
Italia negli anni scorsi, tuttora in alcuni 
centri pediatrici e non sotto l’aspetto 
palliativo in qualche modo, non uffi-
cialmente definito dall’AIFA. Cosa che 
invece è avvenuta a gennaio 2024 sulla 
Gazzetta Ufficiale. Ora c’è la rimborsabi-
lità e la piena possibilità di prescrivere il 
farmaco da centri specialistici come il 
nostro.
In Italia tuttora ad oggi sono trattati 130-
140 bambini in diversi centri pediatrici 
italiani. E che hanno confermato la buo-
na riuscita di questo farmaco, una buo-
na risposta clinica. È un farmaco che 
viene utilizzato generalmente dai tre 
anni in su e viene somministrato come 
capsule rigide da 10-25 milligrammi
C’è una dose prestabilita che sono i 25 
milligrammi nel metro quadro ogni 12 
ore e viene fatto tutti i giorni per un cer-
to periodo di tempo fino a che si otten-
ga una risposta clinica. Che in genere 
avviene dal quarto o sesto ciclo, cioè 
dopo i sei mesi generalmente. Questi 
bambini vanno seguiti però molto ac-
curatamente da un punto di vista clini-
co, laboratoristico e strumentale.
Perché strumentale intendo le riso-
nanze che nei vari distretti dove sono 
presenti i neurofibromi pressiformi per 
stabilire la risposta. Quindi sia clinica, lo 
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sappiamo, perché magari il paziente ci 
dice che c’è una risoluzione del dolore 
o muove meglio un segmento corporeo 
eccetera. Ma anche poi la constatazio-
ne oggettiva della risposta che ci fa ve-
dere la risonanza in termini volumetrici 
della lesione.
Ci sono dei problemi aperti nel senso 
che è chiaro che è un farmaco recente 
quindi non sappiamo poi una volta so-
speso quanto possano esserci i termini 
percentuali decisive in termini volume-
trici possa ricrescere il neurofibroma. 
Però c’è anche un aspetto diciamo della 
possibilità terapeutica di coniugare la 
parte medica a quella chirurgica. Fac-

cio un esempio, un neurofibroma pres-
siforme inoperabile può per dimensioni 
e sedie essere prima trattato poi even-
tualmente rivalutato chirurgicamente.
Insomma questo farmaco può aprire 
degli importanti spirali terapeutici in 
questa patologia. È un farmaco comun-
que complessivamente ben tollerato 
dai pazienti soprattutto con il passa-
re del tempo richiede sicuramente la 
somministrazione quotidiana. Le gaps 
non possono essere rotte né triturate 
quindi richiede anche un’età diciamo 
anche se sono molto piccole.
Dimensioni comunque devono esse-
re deglutite ogni 12 ore mattina e sera. 

Diciamo che anche noi facciamo parte 
appunto di questo network pediatrico 
e abbiamo la possibilità di prescrizione 
del farmaco ai pazienti che rispondono 
alle esigenze cliniche della prescrizione 
stessa. Insomma è un farmaco che at-
tualmente ha solo indicazione pediatri-
ca e non è indicato autorizzato nell’età 
adulta ma ci sono degli incoraggianti 
trial clinici in fase di studio e che vero-
similmente potranno dare una risposta 
riguardo all’utilizzo nel prossimo anno.

Interviste ed articolo a cura di 
Rosaria Frisina

L’AMBULATORIO PER LE NEUROFIBROMATOSI DI PADOVA. 
INTERVISTA ALLA PROFESSORESSA EVA TREVISSON

In occasione del mese dedicato alla 
Neurofibromatosi, abbiamo incontrato 
la Prof.ssa Eva Trevisson, Professore 
Associato in Genetica Medica, respon-
sabile dell’Ambulatorio delle Neurofi-
bromatosi collocato presso l’Azienda 
Ospedale Università Padova, per por-
gerle alcune domande sulla Nf e sulla 
presa in carico del paziente.

Professoressa, ci può parlare della 
NF1?

“La Neurofibromatosi 1 è una malat-
tia caratterizzata da segni cutanei che 
sono presenti fin dall’età pediatrica, 
consentendo in genere una diagnosi 
precoce” ci spiega. “Sebbene non sia 

disponibile uno screening neonatale, le 
macchie cutanee color caffè-latte, che 
sono multiple e diffuse e rappresenta-
no uno dei segni diagnostici della ma-
lattia, sono evidenti fin dai primi mesi 
di vita e impongono di iniziare l’iter per 
confermare la diagnosi. Col passare del 
tempo, compaiono progressivamente 
altri segni clinici, tra cui la lentigginosi a 
livello di inguini e ascelle e segni oculari, 
quali i noduli di Lisch e le chiazze coroi-
deali, che non hanno rilevanza clinica 
ma sono importanti per la diagnosi. I 
neurofibromi cutanei compaiono inve-
ce a partire dalla pubertà e possono va-
riare notevolmente nel numero”.

Quanti pazienti sono seguiti presso il 

CENTRO MULTIDISCIPLINARE PARMA

Da sinistra:
Dott.ssa Vanessa Foti
Dott.ssa Luisa Quarta
Dott. Stefano Merelli
Dott.ssa Elena Boschi
Dott. Antonio Di Castri
Dott. Sandro Stacchini
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17 MAGGIO: GIORNATA DELLA NEUROFIBROMATOSI

vostro ospedale? 

“Presso il nostro ospedale hanno ac-
cesso oltre 1.000 pazienti con Neuro-
fibromatosi 1, che comprendono sia 
bambini, sia adulti. La nostra Unità di 
Genetica è inoltre referente, per l’Azien-
da Ospedale Padova per le Neurofibro-
matosi, all’interno della rete ERN Gen-
turis (European Rare Network - Genetic 
Tumor Risk Syndromes). Lavoriamo co-
stantemente in equipe multidisciplina-
re per il monitoraggio ed il trattamento 
delle problematiche eterogenee che 
possono complicare il decorso di que-
sta malattia con una serie di speciali-
sti, tra cui oculisti, oncologi, neurologi, 
neuroradiologi, ortopedici, dermatolo-
gi, chirurghi, endocrinologi, cardiologi, 
ginecologi ed otorinolaringoiatri. Una 
particolare attenzione va rivolta alle 
donne in gravidanza, per le quali è sta-
to riportato un maggior rischio di com-
plicanze ed un aumento del numero di 
neurofibromi, o un aumento delle loro 
dimensioni, correlato allo stato gravi-
dico. È quindi importante offrire loro la 
presa in carico presso un centro gravi-
danze a rischio, che è presente nel no-
stro ospedale”.

Che prospettive di cura ci sono at-
tualmente?

“La Neurofibromatosi 1 è molto varia-

La nostra iniziativa per il mese della 
Neurofibromatosi
Il 17 maggio di ogni anno ricorre la gior-
nata mondiale della Neurofibromatosi. 
La nostra Associazione, quest’anno, ha 
deciso di proporre alcune interviste che 
coinvolgano, in maniera congiunta, un 
medico e un paziente in ogni regione 
italiana. Il progetto prevede il richiamo 
ai mezzi di stampa a livello locale ed ha 
una duplice finalità: quella di coinvol-
gere il paziente e valorizzare il legame 
con il proprio territorio e quello di in-
centrare il dibattito sui servizi sanitari 
che possono essere offerti da ciascu-
na area geografica italiana. Riteniamo, 
infatti, che il rapporto tra il paziente e il 
proprio territorio sia una delle primarie 
esigenze che vadano colmate e che la 
migrazione per motivi di salute sia un 
fenomeno che debba essere abbattuto 
definitivamente, perché l’accesso pros-
simale alle cure è un diritto insindaca-

bile di ciascun cittadino. La Neurofibro-
matosi è una patologia che necessita di 
un approccio multidisciplinare, con esiti 
“caso per caso” non prevedibili a priori e 
di difficile gestione. Il turismo sanitario, 
in un quadro generale già complesso, 
rappresenta un ulteriore peso di cui si 
fa carico il paziente.
Altro elemento su coi vorremmo con-
centrare l’attenzione generale è la com-
plessità del passaggio dall’età pediatri-
ca a quella adulta, che pone il malato in 
una condizione di fortissimo disagio. In 
Italia, gli esempi di ambulatori “di transi-
zione” sono pochi e il paziente, alla fine 
dell’età adolescenziale, si ritrova a dover 
fronteggiare cambiamenti difficili. La 
gestione della patologia, in età pediatri-
ca, prevede un coordinamento preim-
postato tra specialisti che, in età adulta, 
difficilmente esiste. Di conseguenza, 
questo cambiamento rappresenta un 
ulteriore onere che deve essere gestito 

bile nelle sue manifestazioni cliniche e 
le complicanze insorgono solo in una 
quota di pazienti. Molte persone con 
Neurofibromatosi 1 non richiedono 
trattamenti specifici. Tuttavia, alcuni 
pazienti possono presentare proble-
matiche molto difficili da trattare. Tra 
queste vi sono i neurofibromi plessifor-
mi, tumori benigni congeniti che origi-
nano dalle guaine dei nervi periferici e 
possono crescere considerevolmente, 
soprattutto in età pediatrica, con con-
seguenze legate alla compressione 
degli organi vicini. Fino a poco tempo 
fa l’unica opzione terapeutica possibile 
per queste lesioni era quella chirurgica, 
che tuttavia risultava spesso insoddi-
sfacente per l’impossibilità di asportare 
completamente la lesione con frequen-
ti recidive e per il rischio di danneggiare 
le strutture nervose. Gli studi di ricerca 
preclinica hanno identificato poco più 
di una decina di anni fa una molecola, il 
Selumetinib, in grado di ridurre signifi-
cativamente la crescita dei neurofibro-
mi nei modelli animali. I successivi studi 
clinici ne hanno confermato la validità e 
la sicurezza, portando alla sua recente 
approvazione, che in Italia è avvenuta lo 
scorso gennaio”.

Secondo lei quali sono le problema-
tiche da affrontare per le famiglie dei 
pazienti?

“Diversi studi hanno dimostrato come 
questa patologia abbia un impatto si-
gnificativo sulla qualità della vita a cau-
sa della sua cronicità e la non prevedibi-
lità del decorso clinico. Almeno la metà 
dei bambini con questa malattia pre-
senta delle difficoltà di apprendimento 
o nel comportamento, che richiedono 
un supporto anche a scuola. Inoltre, il 
coinvolgimento cutaneo, che può es-
sere molto esteso, può avere un ulterio-
re impatto negativo, soprattutto negli 
adulti. Presso la nostra Unità Operativa 
di Genetica ed Epidemiologia Clinica 
dell’Ospedale di Padova, da molti anni è 
presente un ambulatorio dedicato alle 
Neurofibromatosi. Dopo la prima visita 
in cui il paziente ed i genitori vengono 
valutati per l’inquadramento diagno-
stico, viene avviato un programma di 
monitoraggio clinico. Il paziente è sem-
pre in contatto con il nostro centro e, in 
caso di problematiche di rilievo, viene 
convocato ed indirizzato direttamente 
allo specialista del network multidisci-
plinare, semplificando il percorso di 
cura”.

Intervista di Valentina Salvo

Tutti i contatti relativi ai centri di cura per 
le Neurofibromatosi sono disponibili sul 
nostro sito, alle seguente pagina: https://
www.neurofibromatosi.it/index.php/dove-
siamo/#1508662937891-fce62b6b-04ef 

direttamente dal paziente.

Cos’è la Neurofibromatosi
Con il termine neurofibromatosi si in-
tendono almeno sette diverse malattie 
genetiche accomunate dalla presenza 
di tumori benigni che si sviluppano a 
livello dei nervi.
Ognuna delle patologie ha però parti-
colari peculiarità diagnostiche.
La forma più frequente di Neurofibro-
matosi è la NF1 (50% ereditata e al 50% 
de novo), che interessa oltre il 90% dei 
casi e colpisce un nato ogni 3.000.
Attualmente, si calcolano oltre un milio-
ne e mezzo di malati nel mondo, di cui 
almeno 20.000 in Italia.
Nella maggioranza dei casi, la malattia 
viene ereditata da un genitore affetto 
che la trasmette alla metà dei suoi fi-
gli (casi familiari); in altri casi compare 
spontaneamente anche in figli di geni-
tori sani (casi sporadici).
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La cura dei tumori, fino a qualche tem-
po fa, è stata quasi sempre chirurgica, 
talvolta radiante, oppure si è avvalsa di 
entrambe le tecniche, ma i risultati otte-
nuti sono stati deludenti.
Da oggi invece, anche in Italia tutti i pa-
zienti pediatrici con neurofibromi ples-
siformi non operabili possono avere ac-
cesso a una terapia farmacologica che 
è stata di recente approvata da AIFA. Il 
farmaco si chiama Selumetinib.

LA NOSTRA ASSOCIAZIONE
A.N.F.- Associazione per la Neurofibro-
matosi – OdV – ha sede a Parma, opera 
senza fini di lucro ed è formata da vo-
lontari che agiscono a favore delle per-
sone affette dalla malattia denominata 
neurofibromatosi.
Ne sono socie le persone affette da 
neurofibromatosi, i loro familiari ed 

amici, tutti coloro che sono sensibili ad 
istanze di solidarietà umana e di volon-
tariato.
A.N.F. nel corso di questi anni è riusci-
ta a diventare una realtà medio grande 
con più di 500 soci e varie Sezioni Re-
gionali.
Ha un proprio Comitato scientifico che 
monitora le attività medico-scientifiche 
dell’associazione; ha richiesto ed otte-
nuto nel 2001, dal Ministero della Sani-
tà, l’esenzione dal ticket sanitario per le 
Neurofibromatosi;.
E’ affiliata al Children’s Tumor Founda-
tion, è socio fondatore di NFPU, asso-
ciazione che riunisce pazienti in tutta 
Europa e partecipa alle riunioni di CFT 
Europa. Dalla sua costituzione ANF si è 
prodigata per diffondere la conoscenza 
di questa malattia in ogni ambito e a tale 
scopo ha promosso congressi, conve-

gni, pubblicato libri e riviste informative.
Ha contribuito ad individuare sul territo-
rio diversi centri multidisciplinari per la 
diagnosi e cura di questa malattia.
In un prossimo futuro ANF auspica e 
favorirà la creazione di un Registro Na-
zionale su piattaforma digitale con lo 
scopo di aiutare i medici ad ottimizzare 
la cura, inoltre possa essere uno stru-
mento in grado di favorire il progresso 
scientifico attraverso la connessione 
con i centri di ricerca. Chiederà e favo-
rirà lo sviluppo di reti di interconnessio-
ne dei vari centri consapevole che solo 
queste potranno permettere la miglior 
cura sul territorio.
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SI PARLA DI NEUROFIBROMATOSI A RADIO BRUNO BRESCIA

MARCIA DEI MALATI RARI - MILANO 24

E’ la meno rara tra le malattie rare, ma 
ad oggi c’è ancora bisogno di parlar-
ne. Il soggetto “misterioso” di questa 
frase, è la neurofibromatosi; un nome 
che nasconde almeno sette diverse 
malattie genetiche, accomunate dalla 
presenza di tumori benigni che si svi-
luppano a livello dei nervi, e oltre ad 
essere ereditaria, può apparire anche 
in soggetti con entrambi i genitori sani. 
Una malattia che può presentarsi in 
due forme diverse (NF1 e NF2) e che da 
una trentina d’anni è ha visto la scien-
za scoprire i geni di entrambe; nel 1990 
è stata la volta del gene della NF1, che 
colpisce un nato ogni 3.000 (con oltre 
1,5 mld di malati nel mondo, e alme-

no 20mila in Italia), mentre nel 1993 è 
toccato al gene della NF2, la forma più 
rara, che colpisce “solo” un neonato su 
40mila (ma in forma più grave). E grazie 
alla ricerca, la terapia che fino a pochi 
mesi fa era in uso compassionevole, 
da gennaio è stata approvata. Questo, 
purtroppo, non vuol dire che può esse-
re prescritta da chiunque; oggi, infatti, 
la terapia può essere prescritta solo dai 
centri che asseriscono alle Reti di Rife-
rimento Europee (ERN, European Refe-
rence Networks for rare diseases). «Gli 
Spedali Civili di Brescia – specifica la 
Dr.ssa Bucci a margine dell’intervista – 
al momento non fanno parte dell’elen-
co dei centri ERN, ma auspichiamo che 

Ciao a tutti,
il mese di febbraio è il mese dedicato 
alle malattie rare e Uniamo Federazione 
Italiana Malattie Rare, di cui siamo fede-
rati, ha ripreso ad organizzare molteplici 
eventi, dopo una lunga sosta forzata a 
causa della pandemia,  tra cui una ma-
nifestazione nelle vie del centro di Mila-
no la MARCIA MALATI RARI – MILANO 24 
nella giornata del 10 febbraio 2024.
 
Il nostro Consigliere e Responsabile 
Regionale Vincenzo Orlando si prodiga 
insieme agli organizzatori dell’evento di 
Uniamo affinché ANF OdV sia presenza 
attiva con una delegazione di Soci, Ami-
ci e Consiglieri.
La nostra Consigliera Angiolina Sabatti 
prende a cuore l’ evento e fa confezio-
nare dei fazzoletti di colore azzurro con 
il nostro logo da indossare tutti noi du-
rante la camminata.
Purtroppo, dopo mesi di tempo secco 
e belle giornate, il 9 e 10 febbraio Giove 
Pluvio scarica su Milano pioggia a gogò 
tanto da far temere addirittura un rinvio 
della marcia.
Vincenzo è in continuo contatto con l’ 
organizzazione di Uniamo e il giorno 9 
ci comunica che la marcia si farà anche 
con la pioggia!
Il maltempo incessante  fa sì che alcuni 
nostri amici desistono dal partecipare 
ma credetemi la rappresentanza di ANF 
OdV è buona e numerosa e li voglio rin-
graziare: Gabriele (ragazzino di 11 anni 
fortissimo) con la sua mamma Giusy, la 
coppia Mariarosa e Giulio (grandi sem-

nei prossimi mesi il Network di riferi-
mento approvi la nostra richiesta di di-
ventare centro prescrittore». Oltre alla 
Dr.ssa Rossana Bucci, neuropsichiatra 
infantile presso gli Spedali Civili di Bre-
scia, sono venute a trovarci anche la 
Dr.ssa Mara Giacchè, medico genetista 
sempre presso la struttura cittadina, e 
la Consigliera ANF, Angiolina Sabatti. In 
attesa che le nostre ospiti tornino per 
comunicarci la buona novella, e che gli 
Spedali Civili diventino ufficialmente 
un centro prescrittore, ascoltiamole 
in questo primo appuntamento dove 
ci raccontano di questa sindrome con 
macchie caffè-latte.

pre presenti), Elisa (ragazzina carinissi-
ma)  con la sua mamma Rebecca, Ales-
sandro con sua mamma Elena, la nostra 
Angiolina ed io...l’ Antonello.
Purtroppo, con grande dispiacere, il 
nostro organizzatore Vincenzo a cau-
sa di un malanno non è potuto essere 
presente ma ci è stato vicino con le sue 
indicazioni prima e durante la cammi-
nata.

Prima di partire alle 14,30 in Largo Cai-
roli c’è l’ inaugurazione della fermata 
del tram che sostiene la giornata della 
Malattie Rare con il taglio del nastro di 
Annalisa Scopinaro presidente di Unia-
mo e...che bello vedere in prima fila due 
dei nostri stupendi ragazzi Gabriele ed 
Elisa oltre a Mariarosa, Giulio, Angiolina 

ed altri.
 
Intanto prima delle 15,00 in Piazza Ca-
stello arrivano alla spicciolata un buon 
numero di Rappresentanti delle 27 As-
sociazioni che hanno dato il loro sup-
porto tra cui mi sento di segnalare la 
NF2 Project Aps con Martina ed altri 
nostra “consorella” nella lotta contro le 
Neurofibromatosi.
Uniamo è presente con tutti gli organiz-
zatori da Simona, la coordinatrice, fino 
alla Presidente Scopinaro e consegna-
no a tutte le Associazioni un cartellone 
con il nome impresso di ognuna delle 
27 Associazioni presenti e di un cappel-
lino che rappresenta Uniamo.
La nostra Angiolina omaggia tutti noi 
del gruppo Neurofibromatosi del faz-
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SHAPING THE FUTURE

CENA DI BENEFICENZA PER ANF IL 29 FEBBRAIO 2024

Si è tenuto a Milano, il 6 aprile u.s., pres-
so l’NH Collection City Life, l’evento 
“Shaping the Future- trasformare il pa-
radigma terapeutico del Neurofibroma 
Plessiforme in età pediatrica”.
L’evento, promosso da Alexion, ha vi-
sto il coinvolgimento delle associazioni 
che rappresentano i pazienti con Neu-
rofibromatosi e la partecipazione, per 
ANF, del Presidente, Corrado Melegari.
Obiettivo dell’incontro è stato parlare 
dei Neurofibromi Plessiformi (NP) e del 
farmaco disponibile per il trattamento 
di queste formazioni, il Selumetinib, 
che rappresenta una nuova prospetti-
va terapeutica per i bambini con neo-
plasia benigna invasiva.
“Vista la complessità di cura del NP” 
ha detto Melegari “la sfida più grande 
oggi è la necessità di assicurare su 

Come sapete, il 29 febbraio è la Gior-
nata mondiale delle malattie Rare, dato 
che quest’anno è un anno bisestile e 
c’è il 29 febbraio, ho pensato di orga-
nizzare una nuova cena.
Grazie al continuo supporto e aiuto de-
gli amici della Saletta Di Giuliano.
L’adesione è stata ottima, anzi a qual-
cuno ho dovuto dire di no, perché i po-
sti erano terminati.
La sorpresa più bella è stata vedere ar-
rivare le mie amiche, sorelle, partners 
in crime che sono partite da Roma, Ti-
voli, Trevignano Romano, Civitavecchia, 
Milano e Montecatini, per essere li con 
me a supportarmi.
E’ stata un emozione che non dimenti-
cherò, le ringrazio di vero cuore.

tutto il territorio nazionale una presa in 
carico omogenea del bambino, questo 
garantirà al paziente e ai genitori la mi-
gliore cura possibile sul territorio senza 
costringerlo ad emigrare verso centri 
più qualificati con tutte le problemati-
che che questi viaggi comportano per 
il paziente e i genitori stessi.
Indispensabile per raggiungere que-
sto obbiettivo è la creazione di reti che 
permettano l’interconnessione dei 
vari centri per uno scambio continuo 
di informazioni e dati (un Registro di 
Patologia), assieme alla condivisione 
dell’expertise acquisita.
Oltre a questo, di pari passo è neces-
sario approfondire la conoscenza con 
una formazione specifica per tutti gli 
esperti che si occupano di NF”.

Continuo a pensare che raccoglie-
re fondi per ANF facendo mangiare e 
bere le persone, regalando loro una 
serata serena, sia un’idea molto carina; 
quindi se La Saletta continua a soppor-
tarmi, ci saranno altre cene..
Ho scelto un posto dove mi sento a 
casa, La Saletta Di Giuliano, dove si 
mangia benissimo e si è veramente 
coccolati in tutto e per tutto. Sono miei 
amici ma anche amici di ANF, ogni vol-
ta fanno di tutto per far si che la serata 
vada per il meglio.
Ringrazio di cuore tutto i partecipanti 
alla cena e tutto lo staff che lavora da 
Giuliano.

MICHELA CORRADINI

zoletto da mettere al collo con il logo di 
ANF OdV bellissimo siamo pronti.
Alle 15 nonostante la forte pioggia parte 
la marcia che attraversa via Dante fino a 
Cordusio e arriva in Piazza Duomo dove 
ci fermiamo per fare delle bellissime 
foto con i turisti e i cittadini che ci chie-
dono lumi su ciò che sta accadendo.
 
In via Dante una bellissima sorpresa, 
anzi due, sono venute a trovarci ed a 
supportarci la Dott.ssa Marica Eoli e la 
Dott.ssa Federica Natacci e con quel 
tempaccio sono state proprio...grandi!
Ripartiamo da Piazza Duomo giù per 
Corso Vittorio Emanuele fino a San Ba-
bila poi Corso Venezia fino all’arrivo ai 
giardini pubblici di via Palestro punto di 
arrivo.
E’ sera abbiamo preso tutti quanti un 
bel po’ di acqua ma siamo conten-
ti e soddisfatti di esserci fatti vedere e 
sentire sapendo che non si è soli ed è 
fondamentale l’ apporto di ciascuna 
Associazione per arrivare all’obbiettivo 
di migliorare le condizioni di vita di tutti 
i malati rari.
 
Lasciateci ringraziare Uniamo che ha 
organizzato e tutti coloro che hanno 
partecipato E’ STATA UNA GRAN BELLA 
GIORNATA!!!

I consiglieri ANF OdV LOMBARDIA 
Angiolina Sabatti
Vincenzo Orlando

Antonello Corbetta



AMICI PELLEper la

20

GIORNATA MALATTIE RARE 2024 - TRENTINO

A.N.F. PARTECIPA AL PROGETTO “I CUORI DI BISCOTTO TELETHON” 

In occasione della Giornata Mondiale 
delle Malattie genetiche rare, ho avuto 
l’onore di essere invitato dalla Fede-
razione per il Sociale e Sanità dell’Alto 
Adige alla Conferenza stampa che si è 
tenuta a Bolzano presso la Biblioteca 
Civica per la presentazione dell’iniziati-
va che ci sarà in queste giornate. Sarà 
un opera di sensibilizzazione verso le 
malattie genetiche rare, e tutti i proble-
mi nella vita di tutti i giorni che può cre-
are ai pazienti che ne soffrono.
Quest’anno per l’occasione rimangono 
esposti e poter essere visionate diverse 
pubblicazioni di libri che riguardano le 
malattie rare,e fra queste sono presenti 
i libri che nel corso degli anni ha pubbli-
cato
Nel corso della Conferenza stampa ho 
avuto alcune interviste con giornalisti 
di canali televisivi e radio, ai quali ho 
spiegato la NF ,e di come si vive la vita 
di tutti i giorni fra le varie difficoltà che 
si incontrano con una compagna di vita 

Fondazione Telethon nei primi mesi di 
ogni anno organizza la CAMPAGNA DI 
PRIMAVERA, un momento di comunica-
zione e raccolta fondi, che ha come sim-
bolo i nostri cuori di biscotto, contenuti 
in bellissime scatole di latta. 
Migliaia di volontari ogni primavera ade-
riscono all’iniziativa, organizzando in 
tutta Italia più di 1500 punti di raccolta; 
altri volontari preferiscono distribuire 
privatamente le nostre scatole di cuori di 
biscotto tra amici, parenti e conoscenti. 
Per ogni scatola di biscotti distribuita, la 
donazione sarà divisa a metà tra l’asso-
ciazione aderente e Telethon, al netto 
delle spese di produzione e spedizione 
dei prodotti, che saranno totalmente a 
carico di Fondazione Telethon. 

Tutti gli anni Telethon nel periodo 
della Festa della mamma “propone” 
i suoi Cuori di Biscotto il cui ricava-
to serve a finanziare la ricerca sulle 
malattie genetiche rare. Telethon da 
alcuni anni ha coinvolto le Associa-
zioni che vi aderiscono nella distri-
buzione dei biscotti.
Lo scorso anno per me è stata una 
prova e con un pizzico di insistenza 

I biscotti nascono dalla collaborazione 
tra Fondazione Telethon e la storica pa-
sticceria genovese Grondona che ha 
realizzato i biscotti con materie prime di 
qualità, seguendo ricette originali e gu-
stose. 
Hanno aderito per ANF :
·	 Stefano Savioli - San Mauro Pascoli 	
	 (FC) - Responsabile Regione Emilia 	
	 Romagna
·	 Sara Villa 

Trevignano Romano (RM)
Responsabile Regione LAZIO

·	 Michela Corradini - Firenze
Responsabile Regione Toscana

·	 Maurizio Morganti - Socio ANF
 

A cura della Segreteria ANF

Dott. Francesco Benedicenti,
responsabile Genetica Ambulatorio del
Alto Adige ,Silvia Fornasini Federazione
Sociale e Sanità del Alto Adige, Lisa
Weiss malata rara, Stefano Brocco Vice
Presidente ANF, Responsabile Regionale
Triveneto

cosi ingombrante.
Ma bisogna sempre andare avanti e 
non arrendersi mai.

Stefano Brocco
Vice Presidente ANF

Responsabile Regionale Triveneto

li ho fatti prendere a conoscenti e amici, 
quest’anno ho anche sperimentato l’e-
mozione del Banchetto in piazza….
Devo dire che è stata una grande emo-
zione, c’è stata una grande risposta 
dalla gente, persone che venivano a 
cercarci per prendere i biscotti e lo fa-
cevano con gioia, con la consapevolez-
za che quel piccolo gesto avrebbe aiu-
tato tante persone.

Io ringrazio di cuore il mio Giannino 
che supporta e sopporta sempre le 
mie iniziative, la mia amica Letizia 
che si è buttata a capofitto in questa 
cosa (come lo scorso anno d’altron-
de) e le volontarie di Telethon Laura e 
Francesca che ci hanno dato l’ener-
gia per affrontare la giornata.

Michela Corradini

CAMPAGNA DI PRIMAVERA TELETHON 2024
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LE CREAZIONI DI NONNA LUCIANA: 
PRIMO SEMESTRE 2024 RICCO DI GIOIA E GRANDI SODDISFAZIONI

È trascorso già un semestre, direi che 
è volato, noi sempre al lavoro e voi 
sempre pronti a sostenerci. Vorrei sot-
tolineare, con grande orgoglio e sod-
disfazione che abbiamo ricevuto, oltre 
le solite richieste di gadget di vario 
genere, tantissimi ordini per le nostre 
bomboniere solidali, il fatto che mol-
ti di voi abbiano pensato ad Anf e di 
conseguenza a “Le creazioni di nonna 
Luciana” per le grandi occasioni mi ri-
empie di gioia.  Speriamo di continuare 
cosi e crescere sempre di più, il nostro 
unico scopo è quello di farci conosce-
re e di raccogliere fondi per la ricerca 
scientifica che sta facendo passi da gi-
gante,  ed è molto soddisfacente pen-
sare che anche tutti noi stiamo contri-
buendo. Io e la mitica Nonna Luciana 
continueremo a “colare con la resina” 
e a postare continuamente foto sui so-
cial, chiedendovi aiuto per la condivi-
sione. Grazie ai social e al passa parola 
le persone continuano a richiederci e 
ordinare le creazioni. Siamo sempre a 
disposizione nel caso fosse interessati 
a qualcosa, non  esitate a contattarci.
Concludo ringraziandovi e salutandovi 
affettuosamente e...ci vediamo in piaz-
za! 

Lo so, non sono perfetta nemmeno la luna 
è perfetta, è piena di crateri!! 
E il mare? Nemmeno lui!! Troppo salato. 
E il cielo? Sempre così infinito.... 
Insomma le cose belle non sono perfet-
te.... sono “Speciali”.

Non è semplice costruirsi nel caos e 
nell’incertezza, ma ho capito che la vita mi 
ha dato una grande opportunità di cresci-
ta, anche con la malattia.
Sono consapevole che mi è stato tolto 
molto, ma in realtà credo che poi, alla fine, 
la vita mi abbia restituito pure di più.
Ho imparato a vivere giorno dopo giorno, 
dando il massimo in tutto quello che fac-
cio.
Ogni cicatrice racconta un momento di 
vita, ora mi piace guardarle e vedere in 
ognuna il superamento dei miei limiti. 

Arianna Sciandra

Sara Villa
Mail: lazio@neurofibromatosi.it
Cellulare: (preferisco essere contat-
tare tramite messaggio whatsapp)
https://wa.me/3395367932
Pagina Facebook (anche tramite 
messenger)
https://www.facebook.com/Lecrea-
zionidinonnaLuciana/ 

I miei contatti per chi volesse fare ordi-
ni o avere semplicemente delle infor-
mazioni sono i seguenti:

ARIANNA
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NEUROFIBROMATOSI TIPO 1: ALMENO 20.000 IN ITALIA I PAZIENTI IN ITALIA 
CON QUESTA MALATTIA GENETICA

Finalmente è disponibile un far-
maco per il trattamento dei neuro-
fibromi plessiformi, che permette 
un importante miglioramento della 
qualità della vita
La neurofibromatosi di tipo 1 (NF1) è 
una complessa malattia genetica rara, 
a trasmissione autosomica dominan-

te. Si tratta di una sindrome precance-
rosa, una malattia che predispone chi 
ne è affetto a sviluppare una malattia 
neoplastica   con una probabilità più 
alta del normale. In Italia sono almeno 
20.000 le persone affette da  neurofi-
bromatosi.
“Si tratta di una malattia associata a 

una mutazione della neurofibromina, 
una proteina con funzione oncosop-
pressiva codificata dal gene NF1, che 
predispone allo sviluppo dei tumori – 
spiega  la Dr.ssa Antonella Cacchio-
ne, Area Clinica di Oncoematologia, 
Terapia Cellulare, Terapie Geniche e 
Trapianto Emopoietico, IRCCS  Ospe-

FILM “UN UOMO DIVERSO”

“CONTINUA A CURARE”

Il film “Un uomo diverso” ha recen-
temente fatto scalpore alla Berlinale. 
Parla di un uomo gravemente distur-

bato dalla neurofibromatosi di tipo 1 
(interpretato da Adam Pearson, che lui 
stesso soffre di NF1). Alla conferenza 
stampa, un giornalista ha definito “be-
stia” il personaggio del film colpito da 
NF1 Purtroppo, le persone visibilmente 
caratterizzate da NF1 devono ascoltare 
troppo spesso commenti inappropriati 
e offensivi.
Speriamo vivamente che chi guarda 
questo film pensi a come deve essere la 
vita di una persona colpita. Le persone 
con neurofibromatosi hanno bisogno di 
compassione e solidarietà, non di sim-
patia.  

Ecco alcuni dati su NF in Austria

Ci sono 4.000 persone con neurofibro-
matosi in Austria. (NF1, NF2 e Swan-
nomatosis). 1 di circa. 2.500 bambini 
nascono con neurofibromatosi di tipo 
1. Soffrono di tumori nervosi e cutanei, 
problemi ortopedici e psicologici.
La neurofibromatosi di tipo 2 si verifica 
con una probabilità da 1 a 35.000.
La swanomatosi è la forma più rara di 
neurofibromatosi. Cammina con una 
frequenza di circa 1:40.000 su.

Ecco l’articolo completo di Focus:
https://www.focus.de/gesundheit/
news/neurofibromatose-berlinale-
star-adam-pearson-leidet-an-selte-
ner-krankheit-das-steckt-dahinter_
id_259691022.html

Giovedì 4 e venerdì 5 luglio ho parteci-
pato su loro invito e per ANF ad  conve-
gno tenutosi all’ospedale Mondino di 
Pavia.
Tema della giornata: “Continua a Cu-
rare” - I modelli di lavoro interdisci-
plinare per supportare il passaggio 
all’età adulta nelle patologie neuro-
logiche e psichiatriche complesse. 
Tema della transizione a noi tutti molto 
sentita.
Convegno con un taglio medico e 
scientifico elevato e riservato principal-
mente a medici personale sanitario e 
studenti in medicina ma con attenzione 
anche ai pazienti.
Il primo giorno c’è stato uno spazio de-
dicato alle associazioni di pazienti.
Presenti diverse associazioni, tra cui noi 
di ANF.
Io per ANF ho avuto la possibilità di 
parlare di noi, delle neurofibromatosi e 
portare la nostra esperienza sulla tran-
sizione.

Gli interventi delle associazioni hanno 
evidenziato uguali criticità e difficoltà 
nella transizione  e questo vuol dire che 
bisogna lavorare ancora tanto, e soprat-
tutto tutte le associazioni insieme per 
ottenere risultati comuni.
Altra cosa importante è che negli ultimi 
anni è aumentata di molto l’attenzione 
di tutte le persone e istituzioni verso le 
associazioni dei pazienti, la voce dei pa-
zienti è fondamentale per la buona riu-
scita di convegni e congressi.
Mia considerazione è che noi come ANF 
da sempre siamo sulla strada giusta im-
pegnandoci da sempre nell’organizzare 
convegni e congressi medici specifici 
sulle Neurofibromatosi e dando spazio 
ai pazienti e le loro famiglie.
Buona giornata a tutti .

Vincenzo Orlando
Consigliere e Responsabile Regionale 
LombardiaA.N.F.- Associazione per la 

Neurofibromatosi -OdV-
e-mail  lombardia@neurofibromatosi.it

cell 3284822590
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dale Pediatrico Bambino Gesù 
di Roma  – e che coinvolge diversi 
distretti corporei (la cute, gli occhi, il 
sistema nervoso e le ossa). Si rende 
evidente a livello clinico generalmente 
entro i primi anni di vita con delle 
macchie caffè-latte, e segni tipici quali 
la presenza di lentiggini ascellari e/o 
inguinali, noduli iridei di Lisch o amar-
tomi corioidei, neurofibromi cutanei o 
sottocutanei o neurofibromi plessifor-
mi, gliomi del nervo ottico.”
“Le complicanze neoplastiche di que-
sta patologia possono essere estre-
mamente severe – prosegue l’esperta 
– il neurofibroma plessiforme sinto-
matico è certamente la più comune 
ma non sono purtroppo rari i casi di 
gliomi di alto grado o sarcomi. La pa-
tologia si caratterizza inoltre per una 
lunga serie di complicanze che pos-
sono coinvolgere la sfera endocrina, 
il sistema nervoso centrale, l’apparato 
scheletrico e quello cardiovascola-
re.  Per questo è fondamentale che 
in qualsiasi caso di sospetta NF1 i 
pazienti siano indirizzati a un centro 
di riferimento pediatrico per essere 
inseriti in un percorso diagnostico 
e di follow up costante e multispe-
cialistico.  Il follow up deve includere 
necessariamente regolari indagini 
strumentali (comprese risonanze 
magnetiche), visite dermatologiche e 
visite oculistiche. Se e quando suben-
trano complicanze neoplastiche i pa-
zienti vengono presi in carico dal team 
oncologico.”
IL RUOLO FONDAMENTALE DELLA 
GENETICA
“Fino a 20, 30 anni fa la diagnosi della 
neurofibromatosi era prevalentemen-
te clinica – spiega ancora Cacchione 
– soprattutto perché per sequenziare 
il gene NF1 ci voleva circa 1 anno. Ora 
per ottenere una conferma genetica 
è sufficiente un mese, ed è sempre 
fondamentale ottenere tale confer-
ma. Esistono infatti altre patologie che 
possono presentare sintomatologie o 
semeiotica simili alla NF1 ma devono 
essere trattate diversamente. Per que-
sto  è fondamentale che il centro di 
riferimento disponga anche di com-
petenze genetiche e possa offrire 
alla famiglia una consulenza gene-
tica, per affrontare contestualmente il 
tema della trasmissibilità della patolo-
gia. Inoltre in futuro sarebbe auspica-
bile riuscire a classificare i fenotipi cli-
nici di patologia in base alle mutazioni 
genetiche (oggi ne conosciamo più di 
1.500), per migliorare l’approccio tera-
peutico.”

I NEUROFIBROMI PLESSIFORMI NEL-
LA NEUROFIBROMATOSI
Come anticipato il neurofibroma ples-
siforme è certamente la manifestazio-
ne più tipica e più disabilitante della 
neurofibromatosi di tipo1, interessan-
do   infatti circa il 50% dei pazienti af-
fetti da questa malattia genetica. “Si 
tratta di un tumore della guaina ner-
vosa – spiega l’esperta – di fatto i neu-
rofibromi si rilevano come cordoni, di-
sposti lungo il decorso dei nervi. Sono 
spesso invasivi e, sebbene evolvano in 
forme neoplastiche maligne solo nel 
circa 5-10% dei casi, possono arrivare 
a sfigurare il paziente e causare disa-
bilità significative: parliamo di dolore 
cronico, problemi funzionali e ostru-
zioni delle vie aree.”
“Almeno la metà dei pazienti con neu-
rofibromi plessiformi ed NF1 deve es-
sere trattata per il dolore e, fino a poco 
tempo fa, l’unica opzione terapeutica 
era quella chirurgica. Purtroppo però 
nel circa 50% dei casi si tratta di neuro-
fibromi inoperabili e anche qualora la 
chirurgia fosse possibile non è propo-
nibile  rimuovere più del 20% di queste 
neoformazioni. Infatti   gli interventi 
sono spesso associati a rischi emor-
ragici e funzionali  molto significativi.”
“La qualità di vita dei bambini e dei ra-
gazzi con neurofibromatosi di tipo 1 ha 
una variabilità enorme – precisa Cac-
chione – alcuni di loro hanno certa-
mente una qualità di vita accettabile. 
Chi però presenta manifestazioni de-
turpanti vive situazioni estremamente 
difficili: fatica ad andare a scuola, ad 
accettarsi, a sviluppare una socialità. E 
poi c’è l’aspetto devastante del dolore, 
ci sono pazienti che a causa del dolore 
arrivano a non camminare più. Fortu-
natamente ora esiste un trattamento 
che ha dimostrato di poter migliorare 
in maniera significativa la qualità di 
vita di queste persone.”
IL FARMACO SELUMETINIB APPRO-
VATO IN ITALIA
L’Agenzia Italiana del Farmaco (AIFA) 
ha autorizzato appena qualche setti-
mana fa la rimborsabilità di  selume-
tinib, prima terapia approvata in Italia 
per il trattamento dei neurofibromi 
plessiformi (PN) sintomatici e non 
operabili in pazienti pediatrici affetti 
da neurofibromatosi di tipo 1  (NF1) di 
età pari o superiore a tre anni.
Il farmaco, commercializzato da Ale-
xion, Astra Zeneca Rare Disease, è pro-
gettato per bloccare specifici enzimi 
(MEK1 e MEK2) coinvolti nello stimolo 
alla crescita delle cellule.  Nella NF1 

questi enzimi sono iperattivi e fan-
no sì che le cellule tumorali crescano 
in modo sregolato. Attraverso il suo 
meccanismo d’azione, selumetinib è 
in grado di rallentare la crescita delle 
cellule tumorali.
“L’approvazione di questo farmaco, 
a somministrazione orale, si basa sui 
risultati positivi dello studio clinico di 
FASE II SPRINT, che ha dimostrato una 
riduzione delle dimensioni dei tumori 
inoperabili nei bambini, diminuendo 
il dolore e migliorando la qualità della 
vita – spiega ancora Cacchione – ma 
è stato reso disponibile dalla casa far-
maceutica anche per 7 anni circa, at-
traverso un programma ad uso com-
passionevole, avviato anche presso 
il nostro centro. Questa esperienza ci 
ha permesso di trattare 22 pazienti e 
posso certamente testimoniare che si 
tratta di un farmaco che ha veramente 
cambiato la storia di questi pazienti, 
in particolare per ciò che concerne la 
gestione del dolore e della morbidità 
correlate ai neurofibromi plessfiormi. 
Uno dei miei giovani pazienti aveva 
un braccio completamente paralizza-
to prima del trattamento, non riusciva 
nemmeno più a vestirsi da solo, ora ha 
ritrovato una completa autonomia. Si 
tratta di risultati davvero importanti, 
senza pensare al beneficio psicologico 
di sapere di poter disporre finalmente 
di un trattamento per una malattia fino 
ad ora considerata incurabile.”
LA PROSPETTIVA PER I PAZIENTI 
ADULTI
Durante il programma ad uso com-
passionevole è stato possibile sommi-
nistrare il farmaco selumetinib anche 
ad alcuni pazienti adulti, in condizioni 
particolarmente critiche.
“Posso citare una paziente, giovane 
adulta costretta ad assumere morifi-
na 3 volte al giorno. Dopo tre mesi di 
trattamento, pur non mostrando la ri-
sonanza magnetica alcuna differenza 
nel volume dei neurofibromi, è stata 
in grado di eliminare completamente 
i farmaci. Il dolore è scomparso, lei è 
tornata a vivere.”
Il farmaco selumetinib è attualmente 
approvato con un’indicazione pedia-
trica, ma è stato recentemente avvia-
to un trial clinico di fase III (denomi-
nato  KOMET)  che coinvolge anche 3 
centri italiani, tra cui il Bambino Gesù 
di Roma.
LA SODDISFAZIONE DELL’AZIENDA 
PRODUTTRICE E I PROGETTI PER IL 
FUTURO
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Il farmaco è indicato per il tratta-
mento dei neurofibromi plessifor-
mi associati alla patologia in bam-
bini di almeno 3 anni
L’Agenzia Italiana del Farmaco (AIFA) 
ha autorizzato la rimborsabilità 
di  selumetinib, prima terapia ap-
provata in Italia per il trattamen-
to dei neurofibromi plessiformi 
(PN) sintomatici e non operabili in 
pazienti pediatrici affetti da  neu-
rofibromatosi di tipo 1  (NF1)  di 
età pari o superiore a tre anni. La 
NF1 è una condizione genetica 
debilitante che in tutto il mondo 
colpisce una persona su 3.000 e 
che in Italia si stima coinvolga circa 
20.000 pazienti.  In circa il 30-50% 
delle persone affette da NF1 si 
sviluppano tumori sulle guaine 
nervose, denominati neurofibromi 
plessiformi, che causano potenziali 
problemi clinici come dolore, detur-
pazioni, disturbi visivi e disfunzioni 
motorie, vescicali, intestinali o respi-
ratorie.
Il farmaco selumetinib, che nel 2021 
ha ottenuto l’approvazione condi-
zionata nell’Unione Europea (UE),  è 
progettato per bloccare specifi-
ci enzimi (MEK1 e MEK2)  coinvolti 
nello stimolo alla crescita delle 
cellule.  Nella NF1 questi enzimi 
sono iperattivi e fanno sì che le 
cellule tumorali crescano in modo 
sregolato. Attraverso il suo mec-
canismo d’azione, selumetinib è in 
grado di rallentare la crescita delle 
cellule tumorali.
L’approvazione di selumetinib da 
parte di AIFA si basa sui risultati po-
sitivi dello  studio clinico di Fase II 

SPRINT Stratum 1, sponsorizzato 
dal Programma di Valutazione della 
Terapia del Cancro (CTEP) del Natio-
nal Cancer Institute (NCI). La speri-
mentazione ha dimostrato che  se-
lumetinib riduce le dimensioni dei 
tumori inoperabili nei bambini, di-
minuendo il dolore e migliorando 
la qualità della vita.
“Da oggi anche in Italia tutti i pazien-
ti pediatrici con neurofibromatosi 
plessiforme di tipo 1 sintomatica non 
operabile possono avere accesso a 
selumetinib e quindi potenzialmen-
te beneficiare di questo trattamento, 
che può avere un impatto positivo 
sulla qualità della vita, in particolare 
con una duratura riduzione del dolo-
re”, dichiara la Dr.ssa Maria Cristina 
Diana, UOC Neurologia Pediatrica e 
Malattie Muscolari IRCCS Istituto G. 
Gaslini, Genova.
“Selumetinib mostra anche miglio-
ramenti in termini di forza musco-
lare e di mobilità articolare e, più in 
generale, sui sintomi correlati al tu-
more”, aggiunge la Dr.ssa Antonella 
Cacchione, Area Clinica di Oncoe-
matologia, Terapia Cellulare, Terapie 
Geniche e Trapianto Emopoietico, 
IRCCS Ospedale pediatrico Bambino 
Gesù, Roma. “La nostra esperienza 
nella pratica clinica conferma questi 
dati e riteniamo che anche la ridu-
zione del tempo di ospedalizzazione 
derivante dall’utilizzo di questa tera-
pia sia un parametro importante da 
considerare”.
Positivo anche il commento con-
giunto delle associazioni che rap-
presentano i pazienti italiani affetti 
da neurofibromatosi,  ANANAS (As-

sociazione Nazionale Aiuto per la 
Neurofibromatosi amicizia e soli-
darietà), ANF (Associazione Neu-
roFibromatosi) e LINFA-Lottiamo 
insieme contro le neurofibroma-
tosi: “Accogliamo con grande soddi-
sfazione la notizia dell’approvazione 
di una nuova soluzione terapeutica. 
La neurofibromatosi ha un impat-
to drammatico sulla vita di chi ne è 
affetto e i neurofibromi plessiformi, 
spesso a evoluzione rapida, possono 
incidere significativamente anche 
sui più semplici gesti quotidiani e 
porre seri ostacoli alla socialità. Ecco 
perché una terapia farmacologica 
innovativa, come quella oggi dispo-
nibile in Italia, dà nuove speranze ai 
pazienti, soprattutto ai più giovani, e 
alle loro famiglie”.
“La rimborsabilità di selumetinib è 
un risultato importante per i bambi-
ni affetti da neurofibromatosi di tipo 
1 con neurofibromi plessiformi non 
operabili e testimonia il costante 
impegno di Alexion nel fornire far-
maci trasformativi per le malattie 
rare”, afferma  Anna Chiara Rossi, 
VP & General Manager Italy, Alexion, 
AstraZeneca Rare Disease. “Sia-
mo orgogliosi di veder confermato 
il valore di questo impegno, che si 
esprime tanto nell’ambito dell’in-
novazione scientifica quanto nella 
collaborazione con le istituzioni sa-
nitarie, per rendere disponibili i frutti 
di questa innovazione ai pazienti che 
ne hanno bisogno”.
https://www.osservatoriomalattie-
rare.it/malattie-rare/neurofibroma-
tosi
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NEUROFIBROMATOSI DI TIPO 1, SELUMETINIB RIMBORSABILE IN ITALIA

“Il nostro impegno nelle malattie rare 
risale a più di 30 anni fa e la nostra 
missione consiste nel cercare di mi-
gliorare la vita dei pazienti e delle loro 
famiglie – commenta  Anna Chiara 
Rossi, VP & General Manager Italy di 
Alexion, AstraZeneca Rare Disease in 
occasione della conferenza stampa di 
presentazione del farmaco selumeti-
nib -  mettendo a loro disposizione dei 
farmaci che possano migliorare la loro 
sopravvivenza ma anche la progres-
sione della disabilità. Cerchiamo di 
offrire risposte terapeutiche dove non 
ce ne sono, come nel caso della neu-
rofibromatosi. Questi risultati ci ren-
dono orgogliosi ma soprattutto che ci 

auguriamo possano davvero cambia-
re la vita di questi pazienti e delle loro 
famiglie.”
“Alexion ha reso disponibili 5 mole-
cole per 7 diverse patologie – con-
clude Rossi – che sappiamo hanno 
davvero rivoluzionato la storia natu-
rale di queste malattie. Attualmente 
abbiamo all’attivo 15 programmi di 
sviluppo clinico che coinvolgono 330 
centri clinici in Italia. Tra questi c’è lo 
studio KOMET dedicato all’uso di se-
lumetinib per il trattamento dei pa-
zienti adulti con neurofibromatosi di 
tipo 1, ma anche uno studio dedicato 
alla formulazione in sciroppo del-
lo stesso selumetinib, per renderlo 

disponibile anche ai piccoli pazien-
ti che non sono in grado di degluti-
re una compressa.  Solo ascoltando 
i bisogni reali dei pazienti riusciamo 
ad avere un impatto importante nelle 
loro vite. Per questo ci impegniamo a 
coinvolgere i pazienti e le associazioni 
che li rappresentano.”
Sul territorio nazionale sono attive 
diverse associazioni di pazienti, tra 
le quali:
Associazione Linfa ODV  
Associazione A.N.F – Odv 
Asssociazione ANANAS APS 
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