Il Manifesto delle malattie autoinflammatorie rare: uno
strumento educazionale per promuovere la
conoscenza e migliorare la gestione di queste malattie

Introduzione

Le malattie autoinfiammatorie rare sono un gruppo di patologie rare, emergente e in rapida evoluzione,
caratterizzate da attacchi spontanei e invalidanti di inflammazione sistemica, che includono febbri
ricorrenti, eruzioni cutanee e grave affaticamento.-6 Il Manifesto delle malattie autoinfiammatorie rare &
stato sviluppato in collaborazione con il Rare Autoinflammatory Disease Council (un gruppo internazionale
di pazienti, professionisti della salute e organizzazioni di pazienti) per invitare gli interlocutori coinvolti a
riflettere su come migliorare il percorso clinico del paziente.

Obiettivi

Il Manifesto si propone di esaminare i bisogni dei pazienti con malattie autoinfiammatorie rare e di
identificare azioni concrete per aspetti cruciali del percorso clinico del paziente, al fine di migliorare la
gestione di queste malattie.

Metodi

E stata condotta un’estensiva ricerca per acquisire una profonda consapevolezza delle malattie
autoinfiammatorie rare e del percorso clinico del paziente, inclusi I'impatto della malattia e i bisogni non
soddisfatti. Nel 2020 sono state effettuate due riunioni internazionali che hanno coinvolto il Rare
Autoinflammatory Disease Council ed un medico esperto di febbri periodiche, per discutere le loro
esperienze con il supporto di una revisione della letteratura disponibile sul’argomento. Ad aprile 2021 é
stata effettuata un’altra riunione che ha coinvolto un gruppo di organizzazioni di pazienti italiane, una
psicologa e tre medici specialisti, per discutere I'implementazione del Manifesto in Italia.

Risultati

Il Manifesto evidenzia gli aspetti scientifici cruciali delle malattie autoinfiammatorie rare, inclusi la
definizione delle malattie, la loro classificazione e gli aspetti genetici, sottolineandone il significativo
impatto fisico, emotivo, sociale e finanziario sulle persone che convivono con esse. La rarita e la scarsa
conoscenza di queste malattie si riflette in un sostanziale ritardo diagnostico e di cure appropriate, unite
alla mancanza di comprensione e supporto da parte della societa. | pazienti pediatrici sono colpiti
particolarmente, poiché i sintomi ne compromettono lo sviluppo fisico, educativo e sociale. La transizione
alle cure dell’aduto & considerata uno dei momenti pit impegnativi. La natura di queste malattie, che
durano tutta la vita, impongono un significativo carico finanziario sui sistemi sanitari. Una diagnosi
tempestiva, piu opzioni di trattamento, I'ottimizzazione della gestione della malattia, il coinvolgimento e la
responsabilizzazione del paziente sono stati identificati come strategie chiave per superare le barriere ad
una cura ottimale. Su questi cardini si basano le azioni proposte nei confronti dei professionisti della salute,
delle istituzioni delle associazioni di pazienti e di altri interlocutori che possono aiutare a migliorare la cura
e le aspettative di salute di questi pazienti.

Conclusioni

Il Manifesto delle malattie autoinfammatorie rare € un’importante risorsa educativa. Nel marzo 2021 il
documento & stato pubblicato sul sito Periodic Fevers’ ed & in corso una campagna di promozione
internazionale. E stato recentemente tradotto in italiano ed in altre 5 lingue. Grazie alla continua
collaborazione con le associazioni di pazienti ed i medici specialisti, il Manifesto potra essere diffuso ed
evolversi per migliorare sempre di piu la conoscenza e la gestione delle malattie autoinfiammatorie rare.
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