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Cosa vedete in questa immagine?Cosa vedete in questa immagine?



EE’’ impossibile conoscere tutte malattie rareimpossibile conoscere tutte malattie rare
e spesso non e spesso non èè facile saperle riconoscerefacile saperle riconoscere
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Malattie RareMalattie Rare

Complesso di Complesso di 7.0007.000--8.0008.000 patologie, spesso fatali o patologie, spesso fatali o 
croniche invalidanti, che rappresentano il 10% delle croniche invalidanti, che rappresentano il 10% delle 
patologie che affliggono lpatologie che affliggono l’’umanitumanitàà..

La Commissione Europea ha definito rare quelle patologie La Commissione Europea ha definito rare quelle patologie 
la cui incidenza non la cui incidenza non èè superiore a superiore a 5 su 10.000 5 su 10.000 
abitantiabitanti..

In Italia: 2.500.000 di persone. In Europa: oltre In Italia: 2.500.000 di persone. In Europa: oltre 
25.000.000.25.000.000.

LL’’80%80% delle malattie rare, delle malattie rare, circa 6.400circa 6.400, , èè di di origine origine 
geneticagenetica, mentre il restante 20% sono acquisite., mentre il restante 20% sono acquisite.



SOSPETTO SOSPETTO DIDI MALATTIA GENETICA MALATTIA GENETICA 
IN ETAIN ETA’’ PEDIATRICAPEDIATRICA

�� difetti congenitidifetti congeniti

�� problemi di accrescimentoproblemi di accrescimento

�� disabilitdisabilitàà intellettivaintellettiva



MALATTIE  RAREMALATTIE  RARE

Il 30% dei bambini  con malattia rara Il 30% dei bambini  con malattia rara 
muore prima dei 5 anni.muore prima dei 5 anni.

Sono invalidantiSono invalidanti

Molte hanno una evoluzione cronicaMolte hanno una evoluzione cronica

Spesso sono degenerativeSpesso sono degenerative

Molte sono progressiveMolte sono progressive

Il 75% colpisce lIl 75% colpisce l’’etetàà pediatricapediatrica

Spesso sono doloroseSpesso sono dolorose

Molte sono incurabili, in quanto non Molte sono incurabili, in quanto non 
esistono terapie efficaciesistono terapie efficaci

Dallapiccola B Manuale di prevenzione delle malattie genetiche, 1993
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After Italy, returning to Belgrade

and volunteering until getting job

Pediatric hospitals in Blegrade
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