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¥ i Dal 28 al 30 giugno 2011 si & tenuto a New York, presso
® / la New York Academy of Sciences, il 6° convegno interna-
4 4 . » Zionale sulla sindrome di Shwachman Diamond.
S 7 1) D Da un punto di vista dei contenuti devo dire che ci sono

state delle ripetizioni rispetto ad Amsterdam o presen-
tazioni che comunque si riferivano a lavori gia pubblicati nel 2010. Purtroppo dal
punto di vista della ricerca poche novita: una puo essere quella del dr. Stefano Bif-
fo ed un'altra quella presentata all'ultimo giorno dal gruppo americano in cui lavora
la dr.ssa Akiko Shimamura.

Penso che tutto cio possa essere normale considerando che nel dicembre 2002 &
stato scoperto il gene e successivamente c'é stato un lavoro frenetico nella ricerca
e scoperta delle mutazioni all'interno del gene SBDS; sono stati portati avanti vari
progetti di ricerca sia genetici, ematologici che nellambito della sfera psicologica;
per fortuna i medici e i ricercatori sono motivati e credo (spero) che si riprendera
subito la strada giusta.

Una nota di elogio va fatta nei confronti dei medici e ricercatori italiani che han-
no presentato numerosi poster e tre relazioni. Nei prossimi numeri di Aiss Informa
pubblicheremo il resoconto dettagliato sul congresso.
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e AISS Informa

Progetti di ricerca sostenuti dall' Aiss

Per I'anno 2011 I'Aiss ha deliberato di finanziare tre nuovi progetti di ricerca e di rinnovare il
finanziamento di altrettanti progetti tuttora in corso.
I progetti di ricerca sono stati attentamente valutati ed approvati dal Comitato Scientifico

dell'Aiss diretto dal Dr. Marco Cipolli ed il loro finanziamento comporta un impegno importate di

Euro 56.000,00.
COMITATO SCIENTIFICO
DELL'AISS

DIRETTORE

NUOVI PROGETTI

» Evaluation of immunophenotypic features in Shwa-

chman-Diamond patients. Responsabile del progetto: Df‘. Mle'CO C'POH'
Centro Fibrosi Cistica
Ospedale "Borgo Trento"

Dr. Simone Cesaro. Oncoematologia Pediatrica, Policli-

ninico 6B Rossi, Verona - Verona -
Tel. 045 8122293
W Characterization of molecular and genetic events Fax 045 8122042

mail marco.cipolli@ospedaleuniverona.it

leading the malignant transformation in SDS. Respon-

sabile del Progetto: Dr. Giovanni Cazzaniga. Centro Ricerca "M Tettamanti”, Universita Milano-

Bicocca, Ospedale S. Gerardo, Monza.

» Origine delle anomalie cromosomiche tipiche nella linea maturativa della cellula staminale
emopoietica. Propieta meccaniche del globulo rosso e dei neutrofili: correlazione con a-
spetti clinici dei pazienti. Responsabile del progetto: Dr.ssa Antonella Minelli, Dipartimento di

Patologia Umana ed Ereditaria, Sez. Biologia Generale e Genetica Medica, Universita di Pavia.
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AISS Informa o

PROGETTI IN CORSO

W Caratterizzazione del network citochinico e dei difetti funzionali alla base della risposta immunita-
ria mediata dai neutrofili nei pazienti affetti da sindrome di Shwachman-Diamond. Responsabile del
progetto: dr.ssa Giovanna D'Amico. I risultati preliminari presentati al Comitato Scientifico cosi come i
dati presentati al Convegnho Nazionale di Napoli, Ottobre 2010 appaiono molto incoraggianti. Sono stati
raggiunti gli obiettivi prefissati dal progetto. Per il proseguo della ricerca, sono previsti approfondimenti
riguardanti in particolare:

propieta migratorie dei neutrofili;

caratterizzazione ulteriori delle proteine associate ai granuli presenti nei neutrofili;

ampliamento dello studio del profilo citochinico;

approfondimento dello studio sull'attivitd immunoregolatoria e dell'interazione con i

neutrofli da parte delle cellule staminali mesenchimali di origine midollare (MSC).

W Karyotype instability and risk of myelodysplastic syndrome (MDS) and acute myeloid leukaemia
(AML) in Shwachman-Diamond Syndrome (S5DS) investigated by Comparative Genomic Hybridization
on microarray (a-C6H). Responsabile del progetto: prof Francesco Pasquali. E stato raggiunto
I'obiettivo proposto al momento della presentazione del progetto cosi come i risultati appaiono interes-
santi e rispondenti ai quesiti presentati. Appare ora importante poter allargare lo studio ad un numero
maggiore di campione per ottenere dei risultati pit robusti, tenendo conto che si tratta di risultati origi-

nali, al momento non conosciuti in letteratura.

W Valutazione della funzione cognitiva e della struttura cerebrale nei pazienti con Sindrome di Shwa-
chman-Diamond. Responsabile del progetto: dr.ssa Sandra Perobelli. Lo studio & entrato
nella fase operativa dell'arruolamento dei pazienti nellAgosto del 2010. L'adesione da £
parte dei pazienti SDS é risultata buona anche se non si & ancora arrivati al target defi- \l.j

nito. Prosegue anche l'arruolamento del gruppo di controllo. Si ipotizza una conclusione

dell'arruolamento per entrambi i gruppi nel Marzo 2011. T dati che potranno essere rag-

giunti con questo studio forniranno delle informazioni sulla SDS sino ad ora sconosciute

o note solo in maniera frammentaria. Appare quindi molto importante che questo progetto arrivi a conclu-

sione.
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testimonia

TE|6th0n lanCia delliniziativa e
uWalk Of "fen destinatari dellg

donazioni
L’obiettivo del-
Riportiamo il comunicato stampa di presenta- la raccolta fond|
zione dell'iniziativa. e infatti quello

La raccolta fondi presentata da Montezemolo, di  finanziar
Sammuri e Marcore servira a finanziare il lavoro ricerca di qualita sulle malattie genetiche rare,

in ltalia di giovani scienziati. permettendo agli scienziati di lavorare nel nostro
Roma, 18 maggio 20H Duecento passeggia- Paese, senza dover emigrare all’estero.
te nei piu bei parchi italiani per far camminare la  «| 'jtalia & un paese ricchissimo dal punto di

ricerca verso la cura. Due giornate all'aria aperta vista naturale ed & bello che un'iniziativa abbini
per scoprire le meraviglie del patrimonio naturale jtemi della salvaguardia ambientale a quelli del-
del nostro Paese e dare speranza alle tante famitg ricerca biomedica — ha dichiarato il presiden-
glie che combattono contro una malattia geneti- te di TelethonlLuca di Montezemolo- Ci augu-
ca. E' “Walk of life — il cammino per la ricer- riamo che tante famiglie italiane scelgano di a-
cd', la nuova iniziativa di raccolta fondi organiz-  derire a Walk of life e di passare una giornata
zata dalla Fondazione Telethon in collaborazione piacevole, avvicinandosi alla missione di Tele-
con Federparchi-Europarc Italia e presentata oggithon in un contesto stupendo come quello dei
a Roma alla presenza dei presidenti di Telethon eparchi naturali. Ora che si cominciano a vedere i

di Federparchil.uca di Montezemolo e Giam- risultati concreti della nostra ricerca e che per

piero Sammuri e del testimonial delliniziativa,  alcune patologie si studiano le prime terapie

I'attore Neri Marcore. dobbiamo moltiplicare i nostri sforzi per sostene-
L’evento, che si svolge in concomitanza con re gli scienziati.

la settimana europea dei parchi, avra lusgba- “Non avevamo dubbi — ha dett@iampiero

to 28 e domenica 29 maggim circa cento par-  Sammuri presidente di Federparchi-Europarc
chi italiani (nazionali, regionali e aree protette)  |talia — sulla partecipazione e il coinvolgimento

Recandosi in uno dei banchetti allestiti per dei parchi di tutta Italia. Le centinaia di passeg-
I'occasione, i partecipanti potranno fare una do- giate, i moltissimi eventi collaterali organizzati
nazione e sostene- per queste due giormnate sono l'ulteriore riprova
re cosi la ricerca della vitalita e capacita di essere protagonistl de
scientifica  sulle mondo dei parchi nazionali, regionali o locali.

malattie  geneti-  yn patrimonio naturalistico che tutta 'Europa ci
che. In cambio jinvidia. E la prima volta che siamo coinvolti in
riceveranndl lac- un’iniziativa di raccolta fondi e sono fiducioso
cio blu, che lega  dei successi che otterremo”.

simbolicamente E’ stato infine Neri Marcoré, testimonial

tutti i camminatori diwalk of life alla missione  delriniziativa e protagonista di un video virale
di Telethon e potranno prendere parte ad unaper Internet, a spiegare come anche il mondo del
passeggiata speciale, in cui una guida illustera | web possa partecipare a Walk of life con una
meraviglie del parco e uno scienziato raccontera passeggiata virtuale fatta con le fotografie dei
il suo lavoro nel grande cammino della ricerca di passi di tantissime persone.
Telethon. Tutte le informazioni per aderire e per fare il
Oltre cento ricercatori italiani finanziati da passa parola si trovano sul sito
Telethon presenti nei parchi saranno al contempowww.walkoflife.it.



6RAN GALA arte e solidarieta

Anche quest’anno, Ascoli Piceno, nel corsolti€estival delle Arti, ha voluto dedi-
care una serata alla Sindrome di Shwachman. llrieea®011, infatti, presso il teatro
Ventidio Basso si € svolto il Gran Gala Arte e 8alieta che ha dato la possibilita
all’Aiss di raccogliere fondi per la ricerca.

La serata ha visto alternarsi in maniera armonuma-c
volgenti momenti di danza a entusiasmanti momeinti d
ginnastica artistica coreografica intervallati adlibsime

sfilate di moda. Hanno partecipdtdssociazione Spor-

i tiva Dilettantisctica San Giacomo della MardaBallet
Milo e l'istituto IPSIA “G. Sacconi”. Lo spettacolo e stato presentata in modo bri#lant
da Stefania Saluti e Walter Galotto.

Il Consiglio Direttivo dell’Aiss anche questa volta voluto

essere presente alla manifestazione per dimos&ran@pria rico-

noscenza per la generosita e I'impegno di tudgazzi che hann{Hm
partecipato, dei loro maestri e della popolazion@stoli che ha ‘
risposto molto numerosa.

E’ d'obbigo ringraziare il sindaco di Ascoli Piceawv. Guido Castelli, I'assessore
alla cultura avv. Davide Aliberti, il direttore mtico della serata Gabriele Fioravanti, le

insegnanti di danza Maria Magliulo, Lorenza CappeNalentina Formica, i dirigenti

e il personale dell'lPSIA moda, in particolare B&ssi e Luigina Pizzingrilli.
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-tenacia della fami-
églia Baccichet, do-
'menica 17 ottobre
52010 si & tfenuto a
iCappella Maggiore (TV) il quinto pranzo sociale
idell’AISS veneta, al quale hanno partecipato
:ben 400 persone!

; Ogni anno e un onore per Cappella
éMaggior‘e ospitare questo piacevole e lodevole
émomen‘ro di gioioso incontro e solidarieta ver-
'so i pazienti affetti da Sindrome di Shwa-
ichman e i loro familiari. Si tratta, infatti, di
iun'occasione unica per fare festa insieme alle
:famiglie che "vivono" questa malattia, per rac-
cogliere fondi da destinate dlla ricerca sulla
ESindr‘ome di Shwachman e, non da ultimo, per
ésensibilizzar‘e un sempre piu vasto numero di
iper‘sone sull'esistenza di malattie rare, come
iques‘ra, che necessitano dell'aiuto morale e ma-
i‘rer‘iale di tutti per essere affrontate e com-
: battute efficacemente.

! ' . by .
L'occasione € davvero di quelle che non

i
ési dimenticano perché capace di far scattare
é‘rr‘a i numerosissimi ospiti presenti un clima di
Eau‘ren‘rica solidarietd, grazie soprattutto allo
1slancio dei tantissimi che hanno dato il proprio
;con‘rr‘ibu‘ro di lavoro o economico per la miglio-
:r‘e riuscita dell'evento (associazioni locali, ami-

ci e conoscenti della famiglia Baccichet).

Pranzo Sociale AISS

a Cappella Maggiore

Cllil -
Un‘atmosfera che |

1
rappresenta il me-|

glio della nostra :

piccola ma vitale:

comunita. :

Vorrei ringraziare !
|

di cuore tutti i medici, e in particolare quelli
1

presenti al pranzo che ho conosciuto personal- 1
I
mente (il dott. Furio Poli dell'ospedale "Burgo

Garofalo” di Trieste e la dott.ssa Zemira Can- :

niotto), perché con la loro dedizione e compe—:
tenza aiutano i pazienti e le rispettive famiglie :

ad affrontare nel miglior modo possibile i sin-'
|
tomi della malattia. !

Infine, alla famiglia Baccichet vanno
I
tutta la mia gratitudine e il plauso per quanto

ogni anno riesce a organizzare e raccogliere inE
favore dell'Associazione. Sono queste le per‘so—:
ne che fanno grande e arricchiscono il nos‘rr‘oé
presente, sopperendo talvolta anche a cio cheé

non riescono a fare le Istituzioni.

Il Sindaco di Cappella Maggiore

Mariarosa Barazza.




Manowra comettive 2011-2014., Effetii sulle persang con d|sab|||ta

(dal sito www.handylex.org) <

La Camera dei Deputdta approvato definitivamente la Manovra correttiva con la casi@ene deDe-:
‘creto Legge 6 luglio 2011, n. 98Disposizioni urgenti per la stabilizzazione finar). Si tratta di una
zManovra dagli effetti pesantissimi per tutte le fglia e ancora di piu per le persone con gravebdii!;&a,ﬁ
‘infatti e previstauna diminuzione di moltissime agevolazioni fiscali per la maggimwra dei contribuenjti
“pari al5% dal 2013e al20% nel 2014 Gran parte di queste riduziamguardano le famiglie e investoné
le piu comuni detrazioni e deduzioni: detrazioni la&oro dipendente, deduzioni per la prima caezar,adio{
-ni forfettarie per carichi di famiglia (figli, conge...), detrazioni per spese sanitarie e cosFvale agevoj—
‘lazioni viene ridotta anche la possibilita di dedule spese medichali assistenza specifica per le persione
zcon grave disabilita (es. infermiere, terapistapai@ di detrarre le spese per ausili, veicoli, igii$scnici:
“informatici, cani guida per non vedenti, deduzemietrazioni per lbadanti. :
Questa riduzione sostanziafeidera su tutte le famigliema in modo ancora piu decisivo sui nucle| in
gcw e presente ur@ersona anziana non autosufficient® con disabilita. Spieghiamo il perché.

Le diminuzioni di detrazioni e deduzioni vengon@ate da tutti i contribuenti, inclusi quelli chenima a
floro carico una persona con disabilita. In aggiup&xo, questi ultimi vedranno ridurre anche Iecﬁmhe:
gdetrazioni e deduzioni a loro riservate e riferibilmaggiori (e inevitabili!) spese sostenute. Aﬁérepio,ﬁ
‘oltre adetrarre di meno le spese sanitarie — come la generalita dei dorerniti — potranndedurre cifre
jinferiori al passato sullassistenza medica e parameditespese per gli ausili, sulle spese per 'assiste
_ai non autosufficienti e cosi via. Alcune testatemglistiche oggi hanno formulato le prime ipotési costd
-che ogni famiglia dovra sopportare dal 2013 (redfll2): Repubblica ipotizza circa 700 euro, il ﬂme
~della Sera circd.000 euro a famiglia Si tratta di elaborazioni che si riferiscono amh damiglia “media”ﬁ,
ma pensando alle spese tipiche della non autosuffia sono stimé@rtemente sottodimensionate ‘

La Manovra sembra lasciare uno spiraglio, ma iftae@on lo e. L’articolo 40
_precisa che queste restriziowin si applicano“qualora entro il 30 settembre 2013 7
zsiano adottati provvedimenti legislativi in matefiacale ed assistenziale aventi R
-oggetto il riordino della spesa in materia sociai@nche laeliminazione o riduzio- / %

‘ne dei regimi di esenzione, esclusione e favoredis che si sovrappongono alle

_prestazioni assistenzialtali da determinare effetti positivi, ai fini d@debitamento netto, non |nfer|or| a
-4.000 milioni di euro per I'anno 2013 ed a 20.00dioni di euro annui a decorrere dall’anno 2014Ne||a
jsostanzao si taglia sull’assistenza in generale sullspesa social@er 24 miliardio rimangono in V|gore
_quelle riduzioni nelle agevolazioni fiscali.

- Diviene, quindi, centrale 'approvazione della leggelega sulla riforma del fisco e dell aSS|sterma
_con queste premesse anche l'attesa “riforma” ha tetpremesse per rivelarsblto rischiosaper le persq—
Qne anziane o con disabilita. Si noti quella frasata poco soprdeliminazione o riduzione dei regimi d|
‘esenzione, esclusione e favore fiscalesils®vrappongono alle prestazioni assistenzialthe significa “si
jsovrappongono”? Il fatto stesso che ci si possaepguesta domanda significa che c’e amp@rgine d|
.discrezionalita per poter decidere che chi accede a prestaziofilso sanitarie agevolate non abbia piu
diritto ad agevolazioni fiscali. Si potrebbe arriwa sostenere che, per un figlio che percepiswehnita di
iaccompagnamento o di frequenza, non si ha dirliodatrazione per figli a carico, oppure se sieoit un
-assegno di cura o per la vita indipendente nondigitl detrarre/dedurre gli oneri relativi ad uralénte. :

- Ancora una volta, con queste premesse, ancliflea fiscale e assistenzialencidera in misura mag
gglore sulle persone non autosufficienti, con digale sulle loro famiglie.

~
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Si ringraziano gli amici della contrada
“La Rovera” di Cappella Maggiore,
che in occasione del pranzo del
27.06.2010 hanno devoluto I'importo
della lotteria all’Aiss.

: Grazie a Valerio Corradetti e :
I Walter Micucci che, in occasione |
: della cresima che hanno fatto il 5 :
| giugno hanno devoluto i soldi delle |
| bomboniere allAiss. |

Ringraziamo i sighori Piccolo -
di Napoli per la donazione
fatta all'Aiss in occasione

della Prima Comunione.

Questa pagina € particolarmente

! Un caro abbraccio va alla |
| famiglia Pillon che in seguitoi
alla prematura scomparsa .

del caro Roberto |

i ha devoluto le offerte all'Aiss.

Grazie ai soci Cuccaro/Rotella
| di Capri, per le donazioni fatte |
i all'Aiss in occasione '

del Battesimo I

Grazie a Federico e Sabrina,
che in occasione del battesimo
del loro figlio Leonardo,
hanno devoluto all'associazione,
/a cifra destinata alle bomboniere
e agli invitati, hanno donato una
bellissima pergamena informativa
sulle attivita dell'A.I.5.5

sentita poiché I'Aiss, proprio con la vostra generosita ha la possibilita di
portare avanti i suoi progetti. La festa sara sicuramente piu bella se si ha
la consapevolezza di aver dato una mano a chi ne ha bisogno.

A questo proposito facciamo presente che I'Aiss puo preparare sacchetti-
ni con pergamene solidali per i vostri momenti felici.



