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La Società Italiana per lo stu-
dio della Fibrosi Cistica sta 
muovendo i suoi primi passi. 
Tra i suoi obiettivi vi è quello 
di attivare le energie di tutti 
ed una positiva interazione 
tra le diverse attività ed i di-
versi gruppi, nello spirito 
multidisciplinare e multipro-
fessionale, che caratterizza la 
Società. La Newsletter è uno 
degli strumenti per mantene-
re informati i Soci dei pro-
getti e delle iniziative che 
man mano si stanno prepa-
rando.  

Il Consiglio Direttivo 
ha pensato di articolare 
l’attività scientifica annuale 
in due momenti diversi: un 
incontro di lavoro, che con-
senta di mettere in comune le 
idee ed i progetti come ab-
biamo cercato di realizzare 
nel Meeting di Caserta del 
marzo scorso, ed un conve-
gno, che presenti gli avanza-
menti e l’aggiornamento con 

una visuale aperta alle pro-
poste delle società scientifi-
che affini.  

Questi primi mesi di atti-
vità si sono caratterizzati per 
un impegno su diversi fronti: 
a) rilancio dell’attività del 
Registro Italiano per la Fi-
brosi Cistica attraverso una 
sua integrazione nel tessuto 
della società scientifica e 
conservando la sua autono-
mia organizzativa; b) avvio 
di un progetto di ricerca mul-
ticentrica sui vantaggi del 
monitoraggio telemetrico dei 
pazienti, cogliendo gli stimo-
li e l’opportunità offerta dal-
la Lega Italiana FC di una 
sponsorizzazione del proget-
to da parte di importanti a-
ziende italiane; c) avvio di 
collaborazione con altre so-
cietà scientifiche, soprattutto 
la SIP, per valorizzare e ri-
lanciare il nostro patrimonio 
di esperienza pediatrica; d) 
avvio delle attività delle 

strutture societarie (Gruppi 
professionali, Commissio-
ni, Gruppi di lavoro); e) 
sviluppo di una partnership 
con Lega Italiana FC e 
Fondazione sulla Ricerca 
per la FC su progetti comu-
ni. Nei prossimi mesi vi 
terremo informati su come 
stanno procedendo queste 
iniziative e le nuove, che si 
stanno avviando.  

Chiediamo a ciascuno 
di voi di dare il proprio 
contributo di idee e sugge-
rimenti. Buon lavoro! 

Un nuovo strumento 

La Commissione Editoria inizia il suo lavoro 
La newsletter della SIFC 
nasce, su specifico manda-
to del Consiglio Direttivo 
della Società, con lo scopo 
primario di mettere in co-
mune, tra gli operatori del 
mondo FC italiano, notizie 
su quel che accade (nella 
SIFC, nei Centri, nelle 
Commissioni, nei gruppi di 
lavoro), proposte, opinioni 
su problemi correnti, lavori 
scientifici.  

Come tutti i nuovi proget-
ti, sarà ancora largamen-
te imperfetta, e di questo 
ci scusiamo anzitempo 
con i lettori, che invitiamo 
fortemente ad offrire con-
tributi, sia di contenuto sia 
di critica costruttiva, allo 
scopo di fornire un servi-
zio che sia utile alla mag-
gior parte degli operatori 
e non un ennesimo pezzo 
di carta (ovvero un mes-

saggio in e-mail) da ce-
stinare al primo sguardo. 
Incrociamo le dita ed an-
diamo a incominciare. 

Cesare Braggion, Presidente della 
Società Italiana Fibrosi Cistica 

Dalle Commissioni e Gruppi di lavoro 2 
/D�5HYLHZ: Il Consensus europeo sugli Standard assistenziali  (*LDQQL�0DVWHOOD� 4 
Convegni Italiani 7 
Dai Gruppi Professionali 8 
2SLQLRQL�D�FRQIURQWR��/D�/HJJH����������*��&DVWDOGR�H�5��3DGRDQ� 10 
Appuntamenti Internazionali 14 
Campagna Iscrizioni 2005 15 
Brevi 15 
6HJQDOD]LRQL�H�FRPPHQWL�DOOD�OHWWHUDWXUD�)&�� 16 
News 21 
Il 1° Congresso della SIFC 22 

,Q�TXHVWR�QXPHUR��

O
R

G
A

N
O

 D
E

L
L

A
 S

O
C

IE
T

A
’ 

IT
A

L
IA

N
A

 F
IB

R
O

S
I 

C
IS

T
IC

A
 

$QQR����1XPHUR���
���JLXJQR������

Donatello Salvatore (Potenza), Coordinatore 
della Commissione Editoria e Web della SIFC 
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La distinzione tra ricerca di base e 
ricerca clinica è diventata sempre 
più contestata; una ricerca di eleva-
to livello, oggi più che mai, non può 
che essere interdisciplinare, multi-
centrica, interattiva e, ove possibile, 
transnazionale. 
E’ in questo contesto e con questo 
spirito che la SIFC ha deciso di uni-
ficare le precedenti Commissioni, 
coinvolte  in vari ambiti specifici di 
ricerca, in una sola &RPPLVVLRQH�
5LFHUFD�H�6YLOXSSR��

6WUXWWXUD�
 

- Sulla base delle indicazioni dello 
Statuto la Commissione sarà com-
posta dal Coordinatore e da sei 
componenti con competenze diver-
se ed esperienza significativa nei 
principali settori di ricerca. :  
V. De Rose (Torino) : Coordinatore; 
Componenti: Carla Colombo 
(Milano), Louis Galietta (Genova), 
Graziana Manno (Genova), Federi-
co Marchetti (Trieste), Federica 
Sangiuolo (Roma) , + un sesto 
componente, genetista, il cui nome 
verrà comunicato quanto prima 
(tutte le persone fino ad ora inter-
pellate ( Castellani, Rosatelli, Boniz-
zato, Bombieri non hanno dato la 
loro disponibilità in quanto coinvolte 
in altre attività). 
 
- Un Componente della Commissio-
ne farà parte del Comitato Scientifi-
co del Registro. Il Coordinatore del-
la Commissione e il Coordinatore 
del Registro potranno chiedere in-
contr i  de l le  due St ru t ture 
(Commissione Ricerca e Registro), 
per la discussione di specifici pro-
getti/programmi.  
 
- Una rete di consulenti, anche e-
sterni alla SIFC, con competenze di 
elevato livello in settori specifici 
quali statistica, epidemiologia, far-
macologia, ecc. 
 
-  Gruppi di lavoro (stesura di linee-
guida,  metanalisi, protocolli per 
progetti specifici). 
 

2ELHWWLYL�
Obiettivo principale della Commis-
sione Ricerca e Sviluppo della SIFC 
è quello di favorire lo sviluppo e 

l’implementazione di una ricerca 
nazionale di elevato livello nel set-
tore della Fibrosi Cistica, facilitando 
nel contempo la traslazione dei ri-
sultati della ricerca in applicazioni 
cliniche e nella messa a punto e 
valutazione di nuove strategie tera-
peutiche. In tal senso, la Commis-
sione continuerà il percorso iniziato 
dalle Commissioni del GIFC.   
 
Obiettivi specifici sono: 

 

1.  Realizzare una stretta integra-
zione e sinergia di competenze 
e “know how” specifici in varie 
aree scientifiche e favorire un 
costante scambio di flussi infor-
mativi, ipotesi di lavoro, propo-
ste interattive. 

2. Aggregare le diverse realtà e 
gruppi di ricerca presenti e attivi 
nel settore a livello nazionale.  

3. Identificare le priorità nell’ambito 
della ricerca nel campo della 
fibrosi cistica. 

4. Realizzare “facilities” comuni che 
rappresentino uno o più centri di 
servizio a livello nazionale. 

5. Facilitare l’elaborazione e la rea-
lizzazione di progetti aggregativi 
e studi multicentrici . 

6. Proporre progetti aggregativi e 
studi multicentrici.  

7. Favorire l’aggiornamento costan-
te sugli sviluppi nei settori speci-
fici. 

8.  Favorire le interazioni con grup-
pi internazionali. 

9. Collaborare con il Direttivo e con 
la Commissione “Rapporti con 
le Istituzioni” nel reperimento di 
fondi e di finanziamenti da parte 
di Istituzioni pubbliche e private, 
Nazionali ed Internazionali. 

10. Interagire sinergicamente con 
Fondazione e Lega, interlocutori 
e strutture di supporto essenzia-
li per la realizzazione di obiettivi 
di largo respiro e per la creazio-
ne di strutture di servizio per la 
ricerca integrata  

 

6WUDWHJLH�H�3URJUDPPD��
 

1. Valutare le risorse disponibili, in 
termini umani, di competenze e 
di tecnologie avanzate e definire 
le modalità per implementarle, 
integrarle, supportarle nello svi-

luppo di programmi e progetti ag-
gregati, creando una “ rete” delle 
strutture di assistenza e di ricerca 
a livello nazionale. 

2. Favorire la formazione nell’ambito 
d e l l a  r i c e r c a ,  c r e a n d o 
l’opportunità per VWDJHV e scambi 
di giovani r icercatori , sia 
nell’ambito dei gruppi italiani più 
consolidati sia in centri stranieri 
altamente qualificati, sempre 
nell’ambito di progetti comuni, fa-
vorendo in tal modo l’interazione 
e l’integrazione delle diverse com-
petenze. 

3. Creare un “laboratorio virtua-
le” (sul sito web della SIFC) dal 
quale attingere materiale (linee 
cellulari, reagenti per biologia mo-
lecolare, vettori di terapia genica, 
ceppi batterici) e metodiche per il 
raggiungimento di obiettivi specifi-
ci 

4. .Creare delle “core facilities”: per 
la preparazione e conservazione 
di colture cellulari e tessuti umani, 
di vettori di terapia genica, non-
chè per la realizzazione di modelli 
animali di malattia. 

5.  Creare  una struttura di supporto 
per la ricerca clinica multicentrica  
(non permanente) 

6. Fornire informazioni on-line sulle 
attività della commissione, aggior-
namento su proposte, progetti, 
bandi nazionali ed internazionali, 
attraverso una newsletter sul sito 
della Società 

7. Divulgare linee-guida, risultati dei 
progetti, e studi collaborativi attra-
verso reports da parte dei gruppi 
di lavoro 

8. Divulgare le novità rilevanti nei 
vari settori sul sito-web della LIFC 

9. Organizzare Meeting/Conferenze, 
anche in collaborazione con la 
Fondazione Ricerca Fibrosi Cisti-
ca 

10. Attivare una stretta interazione 
con il Comitato Scientifico del 
RIFC che dovrà essere formaliz-
zata attraverso incontri program-
mati con il suo Coordinatore, in 
modo da attuare un tavolo comu-
ne di discussione, di riflessione e 
di progettazione. Tale interazione 
dovrebbe avere grandi potenziali-
tà nell’ambito della ricerca, del 

 

/D�&RPPLVVLRQH�5LFHUFD�H�6YLOXSSR�
'$//(�&200,66,21,�(�'$,�*5833,�',�/$9252�

&RQWLQXD�D�SDJ����



3 Orizzonti FC  - anno I - n. 1 (giugno 2005) 

tro gruppi: quelli in ossigenoterapia, quelli con FEV1 sopra 
70%, tra 40% e 70% e sotto 40%. 
Lo studio si propone di valutare l’efficacia dell’introduzione 
del telemonitoraggio nella pratica assistenziale rispetto 
all’approccio tradizionale. Saranno presi in considerazione 
la percezione della qualità dell’assistenza e del migliora-
mento dello stato di salute da parte del paziente, che ver-
ranno valutati tramite questionari specifici, ed altri parametri 
tra cui la spirometria e l’ossimetria. Alla fine del progetto pi-
lota, se i risultati saranno positivi, esso potrà essere esteso 
al gran numero di soggetti adulti affetti da FC che afferisco-
no ai vari centri in Italia.  
 La telemetria ha lo scopo di facilitare l’interazione tra pa-
ziente e medici del Centro. Infatti, per il medico curante a-
vere elementi obiettivi (indici spirometrici ed ossimetrici) più 
attendibili delle semplici notizie telefoniche può rappresen-
tare un elemento aggiuntivo importante per valutare in mo-
do più appropriato le condizioni di salute del malato; per il 
malato la possibilità del controllo a domicilio può migliorare 
la qualità di vita in quanto favorisce la convivenza con la 
malattia e una più facile integrazione di questa con progetti 
di studio, lavoro e famiglia.  

5RODQGR�*DJOLDUGLQL��$QFRQD��
&RRUGLQDWRUH�GHO�*UXSSR�GL�VWXGLR�VXOOD�7HOHPHWULD�

Questo progetto di ricerca nasce su iniziativa della 
Lega Italiana Fibrosi Cistica (LIFC) e con il coin-
volgimento della Società Italiana per lo studio del-
la Fibrosi Cistica (SIFC), del Registro Italiano Fi-
brosi Cistica (RIFC) e dei Responsabili dei vari 
Centri di riferimento italiani, che alla fine del 2004 
si sono incontrati a Roma per una migliore defini-
zione del progetto.  
 Esso prevede di collegare attraverso Internet la 
casa del paziente FC con il suo centro medico di 
riferimento. Ad ogni paziente sarà data una picco-
la apparecchiatura elettromedicale di facile utilizzo 
per l’esecuzione a domicilio della spirometria e 
dell’ossimetria transcutanea. Tali registrazioni sa-
ranno inviate dal paziente per via telematica ad un 
Data Center, a cui i medici del Centro potranno 
accedere per visionare tutte le rilevazioni effettua-
te dai propri pazienti.  
Il progetto si articolerà in una prima breve fase 
della durata di un mese, presso 4 centri, che do-
vrà valutare la fattibilità dello studio su un campio-
ne di 30 pazienti. In seguito lo studio sarà esteso 
a 200 pazienti, d’età superiore a 18 anni, seguiti 
per la durata di circa un anno e suddivisi in quat-

miglioramento dell’assistenza e 
nel fornire flussi informativi che 
rappresentano importanti input 
di riflessione e d’altra parte 
output per progetti di ricerca in 
campo clinico, genetico, epide-
miologico e di base . 

11. Collaborare con la Commis-
sione Formazione ed Aggiorna-
mento per le iniziative formative 

1 2 . E s s e n z i a l e  è  a n c h e 
l’integrazione con le società 
scientifiche nazionali, ma so-
prattutto internazionali, per por-
tare la ricerca italiana in un con-
testo almeno europeo. Questo 
obiettivo deve essere costruito 
nel tempo e probabilmente potrà 
divenire realmente operativo so-
lo quando l’integrazione e la rete 
delle competenze a livello nazio-

nale sarà realizzata nei fatti. 
 

3URJUDPPD�GHO�SULPR�DQQR�GL�
DWWLYLWj�

 

Organizzazione dei gruppi di lavo-
ro e definizione dei compiti 
 

Identificazione dei responsabili e 
dei consulenti per compiti specifici   
 

Identificazione di un Comitato 
Scientifico per la valutazione delle 
proposte 
 

Definizione delle priorità e valuta-
zione delle proposte di progetti  
 

Eventuali proposte di progetti ag-
gregativi e multidisciplinari  
 

Creazione di un Centro di raccolta 
di cellule e tessuti umani e di una 
facility per il mantenimento di linee 
di topi FC.  

 

Creazione di una struttura di sup-
porto per la ricerca clinica multi-
centrica  (non permanente) 
 

Supporto all’attività del Direttivo e 
della Commissione “Rapporti con 
le Istituzioni ” nel reperimento di 
fondi e di finanziamenti da parte di 
Istituzioni pubbliche e private, na-
zionali ed internazionali, inclusa la 
UE. A questo proposito, si ritiene 
importante interagire con le altre 
Società Nazionali di Paesi Europei 
e con la European Cystic Fibrosis 
Society  per sollecitare 
un’adeguata attenzione alla fibrosi 
cistica nei programmi dell’UE. 

�
9LUJLQLD�'H�5RVH��7RULQR��
&RRUGLQDWRUH�&RPPLVVLRQH�5LFHUFD�H�
6YLOXSSR�GHOOD�6,)&�

,O�*UXSSR�GL�VWXGLR�VXOOD�7HOHPHWULD�

1(:6�'$//(�&200,66,21,�(�'$,�*5833,�',�/$9252�
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una tale impostazione, peraltro realiz-
zata, almeno parzialmente, in alcuni 
centri italiani: utilizzare appieno, in 
maniera  ottimale ed economicamente 
vantaggiosa le competenze e le meto-
dologie assistenziali che accomunano 
queste malattie, offrire agli operatori 
una visione più ampia ed organica (e 
quindi culturalmente e professional-
mente più aperta) ma anche meno fru-
strante della medicina, far sentire i ma-
lati meno esclusivi e parte di un più 
ampio mondo bisognoso di cure. 
Comunque, se il modello ideale propo-
sto è in linea di massima condivisibile, 
sembra mancare nel documento una 
proposta di ragionevole compromesso 
per realtà che non possono permettersi 
una struttura così perfetta e completa 
come quella descritta. 
Il consenso ripropone le raccomanda-
zioni sempre più diffuse di creare cen-
tri per adulti separati da centri per 
bambini e suggerisce la transizione tra 
i 16 e i 19 anni . Anche su questo pun-
to conviene, a mio avviso, riaprire il 
dibattito. Se da un lato appare ormai 

scontato che bambini ed adulti debba-
no avere ambienti e modalità assisten-
ziali differenziate, c’ è da chiedersi se 
non convenga puntare su centri  che 
abbiano settori separati per adulti e per 
bambini e personale almeno parzial-
mente separato, ma con un’ unica dire-
zione, una comune organizzazione e 
comuni protocolli. C’ è per questo una 
ragione legata alla storia naturale della 
malattia, che non riconosce salti, in 
una dimensione evolutiva continua. 
C’ è bisogno quindi di una cultura co-
mune e di un approccio di reciproca 
comunicazione e consultazione per i 
professionisti, che può essere facilitato 
dalla contiguità fisica delle strutture, 
dalla messa in comune di protocolli, 
dal confronto quotidiano. Questo , tra 
l’ altro, ridurrebbe  il faticoso e com-
p le sso  i t e r  d e l la  co s id de t t a 
“transizione” e offrirebbe alle persone 
malate maggior sicurezza di continuità 
assistenziale (non si sentono abbando-
nati dal centro che le ha seguite da 
molto tempo, che le conosce e ne co-
nosce la famiglia).  

Il documento si sforza di  definire 
cos’ è un centro, e lo fa molto bene; 
stabilisce anche che la dimensione mi-
nima di un centro dovrebbe essere di 
50 pazienti. Tuttavia il modello di cen-
tro che viene descritto è talmente com-
plesso e ricco di funzioni e di figure 
professionali, e quindi anche molto 
costoso, che è difficile immaginare 
come mai possa farvi fronte  un picco-
lo centro con soli 50-60 pazienti. In 
realtà c’ è un aspetto carente in questa 
modellazione: dove si colloca il centro, 
piccolo o grande che sia? Il modello 
proposto è infatti quello di un centro 
che si occupa solo di malati CF, con 
operatori che eventualmente vi presta-
no servizio part-time. C’ è da chiedersi, 
come ci siamo chiesti più volte in Ita-
lia, se non sia più funzionale un centro 
CF inserito in una realtà assistenziale 
che si occupa anche di altre patologie 
croniche affini alla CF: idealmente un 
reparto per malattie respiratorie o ma-
lattie digestivo-nutrizionali (per 
l’ adulto, malattie respiratorie). C’ erano 
alcune ragioni di rilievo per sostenere 

Una Consensus Conference, si sa, ha i 
suoi pregi e i suoi limiti. Cerca di 
mettere insieme le opinioni più condi-
visibili di un gruppo più o meno rap-
presentativo di persone, ritenute e-
sperte su un determinato problema o 
su un insieme di problemi che richie-
dano una proposta di orientamento 
pratico, basata su un misto di eviden-
ze scientifiche, di esperienze e con-
vinzioni personali dei convocati. Que-
sto “consenso” della Società Europea 
Fibrosi Cistica ha fatto del suo meglio 
ed ha affrontato abbastanza organica-
mente i principali, e talora più contro-
versi, aspetti dell’ assistenza al malato 
fibrocistico. Ne è uscito soprattutto un 
documento di filosofia e di strategia 
generale dell’ assistenza, la cui lettura 
è raccomandabile a chiunque si acco-
sti per la prima volta alle cure della 
persona affetta da fibrosi cistica, ma 
anche a chi da tempo è entrato nella 
routine di questo mondo e magari non 

ha consuetudine a rivedere i propri 
comportamenti assistenziali o a con-
frontarsi con punti di vista ed espe-
rienze diverse. 
 

Tuttavia, non si capisce dal documen-
to se la commissione di consenso sia 
stata costruita con criteri sufficiente-
mente multidisciplinari: non sta scritto 
il ruolo dei convocati e talora si av-
verte la carenza di alcune mani coin-
volte nella routine assistenziale, come 
quelle dell’ infermiere o del fisiotera-
pista o di altre figure professionali 
diverse dal medico e magari di pa-
zienti o famigliari di pazienti. E tutta-
via buona parte dei nodi cruciali del 
mediare i protocolli con la realtà del 
paziente e della sua vita quotidiana 
sono stati affrontati.  
 

Un limite, non irrilevante e quasi in-
superabile al momento,  è che la stra-
grande maggioranza delle raccoman-
dazioni  espresse dal consenso si basa 

sulla “Evidence from opinions of re-
spected authorities, based on clinical 
experience, descriptive studies , or 
reports of expert committees”. E’  
quanto sta scritto nella tabella 2 che 
classifica i livelli di evidenza su cui si 
basano le raccomandazioni al grado 
I I I  ( i l  p i ù  r a p p r e s e n t a t o ) . 
Nell’ appendice delle “Domande im-
portanti e risposte”, la maggior parte 
delle risposte  basa la “forza scientifi-
ca” delle raccomandazioni appunto 
sull’ opinione di esperti o al massimo 
su studi osservazionali, quasi mai su 
studi clinici controllati e randomizza-
ti. Ma questo sappiamo essere un li-
mite generale delle pratiche assisten-
ziali per la fibrosi cistica, che dovrem-
mo almeno sugli aspetti di maggiore 
incertezza tentare di  superare con la 
ricerca.  
Mi soffermerò a commentare solo al-
cuni aspetti del documento che mi 
sembrano più rilevanti e più critici. 

'LPHQVLRQL�H�FDUDWWHULVWLFKH�GL�XQ�FHQWUR�)&�

 

/$�5(9,(:�
6WDQGDUGV�DVVLVWHQ]LDOL�SHU�SD]LHQWL�FRQ�ILEURVL�FLVWLFD��XQ�FRQVHQVR�HXURSHR��
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/$�5(9,(:�

sia coinvolto/a attivamente nel pren-
dere decisioni sul trattamento e sul 
monitoraggio delle cure. Anche del 
fisioterapista viene tracciato un ottimo 
profilo tecnico, mentre viene un po’  
trascurato il suo ruolo di educatore 
allo stile di vita del paziente, che com-
prende anche la fondamentale attitudi-
ne all’ uso complessivo ed armonico 
del proprio corpo, nel contesto delle 
performance e degli interessi di vita 
quotidiani.  
 

Uno spazio molto ampio viene dedi-
cato al dietista/nutrizionista: un ruolo 
molto complesso e sul quale conver-
rebbe riflettere, stante la centrale im-
portanza degli aspetti nutrizionali nel 
determinare lo stato di salute dei ma-
lati CF. E’  vero che molti aspetti di 
tale ruolo, specie quelli inerenti le va-
lutazioni antropometriche, sono da noi 
affidati agli infermieri, ma merita ana-
lizzare di questo capitolo l’ organicità 
e la compiutezza dell’ approccio nutri-
zionale. Ben descritti i ruoli 
dell’ assistente sociale e dello psicolo-
go, anche se, come avviene nella pra-
tica dei centri, rimangono carenti i 
criteri di forte integrazione necessaria 
tra queste figure professionali.  
Una figura che emerge come rilevan-
te, ma in Italia praticamente inesisten-
te, è quella del farmacista clinico: il 
p r o f e s s i o n i s t a  c h e  p r e s i e d e 
all’ applicazione e al monitoraggio dei 
farmaci prescritti , con uno specifico 
compito di consigliare e verificare le 
potenziali e reali interazioni tra farma-
ci nei complessi regimi di trattamento 

cui vengono sottoposti spesso i nostri 
pazienti; è il farmacista che dovrebbe 
anche consigliare sui regimi di dosag-
gio ottimale dei farmaci, valendosi 
anche dei dati laboratoristici di farma-
cocinetica. Da noi è questo un ruolo 
svolto in varia misura dal medico, ma 
c’ è da chiedersi se non convenga in-
vestire in questo tipo di figura profes-
sionale, magari a livello di consulenza 
esterna ma continuativa.   

Il documento dedica poi una partico-
lare enfasi al ruolo del microbiologo 
clinico, che qui viene considerato par-
te del team del centro. In realtà una 
cosa è certa, e cioè che, pur valendosi 
giustamente di un laboratorio esterno 
al centro, il centro stesso deve poter 
contare su un microbiologo fortemen-
te dedicato alla microbiologia CF, che 
h a  s u e  p ec u l i a r i t à  r e l a t i v e 
all’ isolamento di batteri, alla loro ti-
pizzazione, al saggio di sensibilità agli 
antibiotici, che richiedono una specifi-
ca  e non generica competenza micro-
biologica. Ciò che non appare dal do-
cumento  tra le funzioni del microbio-
logo è  quella importantissima della 
sorveglianza microbiologica del cen-
tro, intesa sia come controllo epide-
miologico sul variare delle popolazio-
ni batteriche ospitate dai pazienti del 
centro sia come monitoraggio micro-
bio logico de l l ’ ambiente,  con 
l’ obiettivo di prevenire la trasmissione 
di infezioni. 
 

Condivisibile appare anche il quadro 
delle consulenze di specialisti per pro-

Qui il documento è assai ricco di indi-
cazioni, sostanzialmente condivisibili. 
Si gioca in questa parte il maggior 
pregio del consenso. Probabilmente 
qualcuno vedrà un po’  idealizzati i 
ruoli professionali descritti – e forse 
non tutti i centri possono permettersi 
di fruire delle competenze di una buo-
na dozzina di categorie professionali 
diverse - ma non vi è dubbio che 
quanto esposto rappresenta un ottimo 
modello di riferimento, sui cui aspetti 
fondamentali abbiamo sostanzialmen-
te lavorato in Italia da parecchi anni 
ormai e questo ci conforta non poco. 
Forse è tempo di verifiche all’ interno 
della nostra rete nazionale di operatori 
CF: il documento può essere effettiva-
mente discreto riferimento per tali ve-
rifiche. 
 

Alcuni punti meritano di essere sotto-
lineati. Per il direttore del centro: tra 
gli altri, essere l’ avvocato di ogni pa-
ziente,  verificare la performance e le 
pratiche del centro, partecipare  ad un 
database nazionale, sviluppare un pro-
gramma di formazione locale, etc. Sul 
medico specialista CF (diverso dal 
direttore) poco si dice: rispetto alle 
altre figure professionali sembra dal 
documento che si attenda da lui solo 
un ruolo di competenza strettamente 
tecnica, e questo appare a prima vista 
limitante ancorché essenziale. Per 
l’ infermiere/a CF, merita sottolineare 
il ruolo primario di difesa del paziente 
e della famiglia, ma anche quello di 
educatore e di counselor; di rilievo la 
raccomandazione che l’ infermiere/a 

Il consenso non sembra aver dubbi 
che la migliore assistenza complessiva 
si realizza nei centri di appropriate 
dimensioni ed accetta come inevitabi-
le ripiego il ruolo di servizi o centri 
satelliti (piccoli ospedali) per i pazien-
ti che vivono lontano dal centro prin-
cipale. Per questi raccomanda che vi 
sia una stretta integrazione e comuni-
cazione con il centro di riferimento, 
fatta di messa in comune di protocolli, 
di revisione periodica dei malati da 
parte del centro di riferimento, di 
database comune, di frequenza di ope-
ratori del servizio satellite presso il 
centro, di invio dei pazienti al centro 
in caso di particolari complicanze, etc. 

Vien da pensare che in Italia la legge 
548/93 aveva già previsto una tale 
strategia: c’ è da chiedersi quanto gli 
ormai numerosi “ servizi di supporto”  
sorti in Italia sulle indicazioni di quel-
la legge e quanto i centri regionali, 
istituiti in base a quella stessa legge,  
si siano realmente adeguati allo spirito 
ed alla metodologia integrata che la 
stessa legge aveva prescritto 
sull’ assistenza condivisa.  
Rimane aperto il problema del ruolo 
dei medici di famiglia (pediatri e ge-
nerici). Il documento di consenso 
sembra trascurare sostanzialmente la 
possibilità che per loro esista un ruolo 
significativo: il massimo che viene 

suggerito è che essi dovrebbero sup-
portare la famiglia. Che significa? E’  
pur vero che il poter contare sulla col-
laborazione dei medici di famiglia  
per le cure a domicilio significa da 
parte dei centri investire non poco nel-
la strategia di coinvolgimento, fatta di 
formazione, di comunicazione, di ri-
cerca del loro aiuto, di discussione 
fatta insieme sui problemi del pazien-
te. E i medici dei centri si trovano a 
dover scegliere le priorità, e questa 
non pare una priorità né da noi né tra i 
componenti della commissione  di 
consenso. Siamo certi che non con-
venga riprendere anche l’ opzione dei 
medici di famiglia? 

/¶pTXLSH�PXOWLGLVFLSOLQDUH�GHO�&HQWUR�
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blemi specifici: importante è la racco-
mandazione che non si tratti di specia-
listi occasionali ma di professionisti 

coinvolti in un rapporto continuo con 
il centro, per assicurare specificità e 
aggiornamento nelle competenze ri-

chieste.  
 

l’ impiego routinario della tomografia 
computerizzata ad alta risoluzione, an-
che se ritenuta più sensibile della ra-
diografia standard nel rivelare altera-
zioni broncopolmonari precoci. In re-
altà occorre sempre chiederci quali 
implicazioni terapeutiche può compor-
tare il rilievo di iniziali anomalie. Un 
appunto mi sentirei di fare sul monito-
raggio del trattamento enzimatico, una 
questione spesso sottostimata nella 
routine assistenziale. Utilizzare criteri 
clinici soltanto o prevalentemente per 
valutare l’ adeguatezza o meno 
dell’ opoterapia pancreatica è scorretto: 
quando il peso e l’ altezza s’ arrestano o 
rallentano è sempre tardi per aggiusta-
re il trattamento; l’ esame microscopico 
dei grassi nelle feci è del tutto inaffida-
bile come misura del malassorbimento; 
solo la determinazione dei grassi per-
duti con le  feci di 72 ore consente una 
valutazione realistica, molto vicina a 
quella che si otterrebbe con un bilancio 

dei grassi di 3 giorni. Inoltre, nel mo-
nitoraggio del trattamento enzimatico 
non viene abbastanza dato rilievo al 
controllo della modalità di sommini-
strazione degli enzimi in rapporto con 
i pasti, punto spesso debole nella prati-
ca quotidiana a domicilio.  
 

L’ approccio al paziente di nuova dia-
gnosi, che include anche le modalità di 
comunicazione, è trattato in maniera 
quasi esemplare. Di rilievo la racco-
mandazione che tale approccio avven-
ga preferibilmente in regime di ricove-
ro, per dar modo al paziente e ai fami-
gliari di meglio tollerare l’ impatto del-
la diagnosi, acquisire gradualmente le 
informazioni fondamentali, ricevere 
istruzioni accurate sulla gestione delle 
cure, con il supporto delle varie figure 
del team che dovranno in seguito oc-
cuparsi di quel malato: il ricovero è 
finalizzato a impostare subito una buo-
na relazione con il centro di cura. 
 

Anche qui l’ insieme delle raccoman-
dazioni corrisponde abbastanza a ciò 
che viene praticato nella maggior parte 
dei centri italiani. Tra le altre, è di ri-
lievo la raccomandazione che i pazien-
ti abbiano possibilità di accesso al cen-
tro 24 ore su 24, sia per telefono sia 
con contatto diretto in caso di emer-
genza. Il regime di separazione dei 
pazienti in camere singole è fortemen-
te raccomandato. Non figurano peral-
tro chiare raccomandazioni circa le 
pratiche di igiene ambientale e delle 
persone (pazienti, famigliari, operato-
ri), salvo la forte enfasi sul regime di 
segregazione per pazienti colonizzati 
da B. cepacia complex (addirittura con 
separazione per genomovars diversi) o 
da MRSA o da alcuni ceppi 
“ epidemici”  di Ps. aeruginosa.  
 

Buono appare lo schema degli accerta-
menti da compiere nelle visite periodi-
che ed in particolare nella valutazione 
annuale. Non viene molto incoraggiato 

/¶DVVLVWHQ]D�&)�URXWLQDULD�
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stenziali della comunicazione sui pro-
gressi della ricerca. Né si accenna ai 
complessi aspetti organizzativi, comu-
nicativi ma anche di personale coin-
volgimento di pazienti ed operatori 
nella ricerca clinica che li può coinvol-
gere in qualche centro. 
La consulenza genetica, parte fonda-
mentale nelle implicazioni famigliari, 
cui i centri debbono dedicare personale 
competente ed aggiornato, è solamente 
citata ma non sviluppata nelle sue pro-
blematiche e nella sua metodologia 
comunicativa. 
Nella disamina dei programmi di trat-
tamento non si fa menzione del tratta-
mento della prima infezione da Ps. ae-
ruginosa: aspetto controverso ma che 
trova sempre più diffuse consuetudini 
interventistiche anche quando il pa-
ziente sta bene: su questo c’ era da at-
tendersi qualche pronunciamento, an-
che dubitativo se del caso, della com-
missione di consenso.  
 

Vi sono aspetti dell’ assistenza che so-
no completamente ignorati o quasi: 
basterà citare la problematica uro-
ginecologica femminile, che va dalle 

micosi genitali, all’ incontinenza urina-
ria (qui si avverte la carenza 
dell’ infermiere nel documento); quella 
del trattamento del dolore; gli stessi 
problemi della sessualità maschile e 
femminile sono appena sorvolati. Sul-
la gravidanza della donna CF (e poi 
sull’ allattamento ed altro) , così carica 
di implicazioni assistenziali e non solo 
di esigenze ostetriche, poco si dice, 
pur essendo questa una problematica 
sempre più emergente. 
Di tutto ciò che comporta la fase ter-
minale del paziente sul piano assisten-
ziale (inclusa la terapia del dolore e le 
cure palliative)  il documento non si 
occupa. Né si occupa della complessa 
e tormentata vicenda dei trapianti 
d’ organo, quasi non fosse diventata 
oggi la parte forse più stressante della 
storia clinica ed umana del paziente 
CF. Né ci si occupa della ventilazione 
invasiva e non invasiva, che sempre 
più trova impiego nell’ insufficienza 
respiratoria, che sia o meno il malato 
candidato al trapianto polmonare: la 
ventilazione invasiva, con il trasferi-
mento e la drammatica esperienza nel 

Innanzitutto appare piuttosto debole e 
trascurato l’ aspetto della formazione 
continua dei componenti del team as-
sistenziale: vi è una generica racco-
mandazione che partecipino a conve-
gni e corsi ma non si definiscono i cri-
teri con i quali ad un centro conviene 
impostare un programma di formazio-
ne continua al proprio interno. Ma an-
che non si affronta la tematica della 
frustrazione e del “ burn out”  degli o-
peratori né la modalità con cui si pos-
sono supportare e prevenire. 
Pur nell’ ottima descrizione del rappor-
to curativo tra centro e paziente/
famiglia, si è persa a mio avviso 
l ’ o c ca s io ne  p e r  s o t to l i n ea r e 
l’ importanza di una visione avanzata 
di partnership tra paziente ed operato-
ri, che si riassume in una condivisione 
delle scelte assistenziali, basata 
sull’ accuratezza dell’ informazione/
comunicazione e sulla valorizzazione 
delle opinioni/convinzioni/giudizi del 
paziente. La chiave di lettura del docu-
mento sotto questo profilo rimane an-
cora di tradizionale impronta paterna-
listica. 
Non si affrontano le implicazioni assi-

,�SXQWL�FDUHQWL�
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dare al bambino e all’ adulto con fibrosi 
cistica. 
Ci piace sperare che questa sia solo la 
prima di una serie di occasioni 
“ triestine”  con lo stesso spirito e gli 
stessi scopi. 

$OHVVDQGUR�9HQWXUD��)HUQDQGR�0DULD�
GH�%HQHGLFWLV�
6HJUHWHULD�VFLHQWLILFD���
marchetti@burlo.trieste.it  
poli@burlo.trieste.it 

cui la loro partecipazione è stata con-
senziente. 
Il lavoro svolto durante la settimana ci 
auguriamo abbia aiutato a sviluppare 
nei partecipanti  un modello clinico-
diagnostico di sorveglianza  dell'evo-
luzione della malattia. La più precisa 
stadiazione di malattia FC nei diversi 
organi ed apparati permette u-
na maggiore efficacia della prevenzio-
ne e della risoluzione delle compli-
canze che la malattia sviluppa.   
Un grande merito dei risultati del cor-
so va ai colleghi specialisti dell'ospe-
dale che con la loro esperienza e com-
petenza hanno collaborato nella didat-
tica 
Il corso ha ottenuto dal Ministero del-
la Salute 44 crediti. 

9LQFHQ]LQD�/XFLGL��6HUJLR�%HOOD�
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La buona interazione e il confronto 
continuo tra operatori con diversa spe-
cializzazione e’  il requisito necessario 
per  garantire alla persona affetta da 
malattia cronica le migliori cure possi-
bili. 
E nel caso della fibrosi cistica questo 
assioma e’  mille volte piu’  vero. Pro-
prio per la molteplicita’   e le peculiari-
ta’  dei problemi che la cura della  ma-
lattia impone di saper affrontare con 
elevatissima competenza: dalla com-
promissione respiratoria , 
all’ interessamento epatico, al diabete, 
alla malnutrizione, alla fisioterapia e 
ancora al problema piu’  generale e 
cruciale della qualita’  della vita del 
paziente o delle difficolta’   ( di comu-
nicazione, oltre che strettamente tecni-
che di indicazione e di esecuzione ) 
correlate con la prospettiva del tra-
pianto ( di fegato, di polmone, mul-
tiorgano ).   Le molte facce della fibro-
si cistica  , appunto, come dichiarato 
nel titolo dato al convegno di Trieste 
del 9-10 settembre 2005 ! 
  Vorremmo che  questo convegno riu-
scisse ad essere  una vera, franca, ami-
cale occasione di incontro e confronto 
tra  diversi specialisti : quelli “ da sem-
pre”  dedicati alla diagnosi e alla cura 
della fibrosi cistica e quelli dedicati ad 
altri aspetti della medicina (e piu’  in 
generale della assistenza  )  con i quali 
comunque il  soggetto  con fibrosi ci-
stica  deve  confrontarsi. 
Ci piace pensare al congresso di Trie-
ste   come ad un “ open day”  della fi-
brosi cistica e come ad una occasione 
per ottimizzare le conoscenze e il con-
tributo che “ tutti noi”  vorremmo saper 

reparto di rianimazione, trova ancor 
oggi pareri e comportamenti eteroge-
nei e controversi, sui quali un con-
fronto accurato, basato anche 
sull’ analisi documentata di indicazio-
ni ragionevoli, vantaggi e svantaggi, 
deve essere ancora affrontato. 
 

Queste carenze nel documento di con-
senso nulla tolgono peraltro alla bontà 
complessiva degli altri aspetti assi-
stenziali affrontati, viene però da chie-

dersi perché le parti omesse o trascu-
rate non siano state almeno enunciate 
e non ne sia stata giustificata 
l’ omissione della trattazione.  
Una volta accettati alcuni limiti che, a 
giudizio personale, risultano abbastan-
za evidenti ad una attenta lettura del 
documento (che si sente scritto a più 
mani e con discreta disomogeneità tra 
le diverse parti), tuttavia questo testo 
offre utili spunti di confronto e di di-

battito, prima ancora di costituire un 
documento di riferimento operativo o 
uno standard di care (il documento è 
ancora forse immaturo sotto questo 
profilo). Certamente esso richiedeva 
di passare attraverso un audit più este-
so e più dibattuto: si può ancora fare, 
il documento ce ne offre l’ opportunità. 
�
*LDQQL�0DVWHOOD��'LUHWWRUH��
6FLHQWLILFR�)RQGD]LRQH�,WDOLDQD�5LFHUFD�
VXOOD�)LEURVL�&LVWLFD�
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Dal 23 al 27 maggio si è svolto presso 
l'ospedale pediatrico   
Bambino Gesù di Roma il "Corso di 
metodologia assistenziale per il pazien-
te con Fibrosi Cistica".  Il corso era 
rivolto ai pediatri di famiglia ed ospe-
dalieri con l'obiettivo di far conoscere 
il modello assistenziale multidisciplina-
re attraverso la pratica clinica quotidia-
na.  
Infatti i partecipanti guidati dai medici 
dell'U.O.S. di fibrosi Cistica hanno 
svolto nella prima parte della giornata 
l'attività assistenziale programmata in 
reparto, day-hospital e ambulatorio 
mentre nel pomeriggio sono  stati svi-
luppati approfondimenti scientifici con 
l'aiuto degli specialisti dell'ospedale 
coinvolti nella cura dei pazienti FC. I 
pazienti e/o i genitori erano stati infor-
mati  precedentemente della program-
mazione  del corso di aggiornamento e 
quindi della presenza di altri medici per 

³/H�QXRYH�IURQWLHUH�GHOOD�SHGLD�
WULD�VXO�WHUULWRULR��DWWXDOLWj�LQ��

WHPD�GL�ILEURVL�FLVWLFD´�
*XDOGR�7DGLQR��������RWWREUH������
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ternazionale, spesso non passata 
al vaglio dell’EBM. Lo hanno dimo-
strato i risultati delle diverse 
"raccolte dati" degli ultimi anni. 
 Il ruolo dei pediatri è divenuto an-
cora più importante alla luce dei 
programmi di screening neonatali 
che attualmente vengono sempre 
più capillarmente attivati in quasi 
tutte le regioni italiane. A parte la 
possibilità di controllare su grandi 
numeri i costi/benefici dello 
screening, ai pediatri spetta il com-
pito di "reclutare" bambini diagno-
sticati precocemente per lo svilup-
po di RCTs. Una volta formalizzato 
questo gruppo professionale (che 
include tutti i pediatri!) all?interno 
della SIFC, sarà facile raccogliere 
proposte e lavorare per quegli o-
biettivi definiti di anno in anno. 
 Un altro punto che merita discus-
sione è che è arrivato il momento 
improrogabile di far uscire la FC 
dall'ambito ultraspecialistico per 
cercare di ottenere, nell'interesse 
dei pazienti, la partecipazione co-
struttiva dei pediatri di famiglia e di 
pediatri ospedalieri. La formazione 
di pediatri che lavorano al di fuori 
dei centri (di famiglia ed ospedalie-
ri) per la cogestione dei pazienti 
rappresenta un importante obiettivo 
da perseguire, così come l'attrazio-
ne degli stessi, con l'offerta di spa-
zi, ai nostri congressi. Per tutti que-
sti motivi una parte delle iniziative 
scientifiche di ricerca clinica e di 
formazione dovrebbero avere co-
me target i pediatri e la pediatria. 
Sappiamo che è stato già formaliz-
zato il collegamento della nostra 
Società con la SIP (in base allo 

Statuto SIP, la SIFC è diventata ?
Società collegata alla SIP?). La 
SIP ha sempre ribadito che non 
vuole rinunciare ad un suo ?
Gruppo di Studio sulla Fibrosi Ci-
stica?. Tale gruppo non può esse-
re cancellato dalla SIFC e pertanto 
 deve essere anche sostenuto dal-
la volontà dei pediatri facenti parte 
della SIFC per renderlo un vero 
gruppo di lavoro fatto di proposte 
di aggiornamento e di studio alle 
quali conseguano interventi che 
possono modificare successiva-
mente la prognosi dei pz in età a-
dulta. In tal modo il GIFC della SIP 
rappresenterà il trait d?union tra i 
pediatri dei Centri e quelli del terri-
torio. 
 Dal punto di vista pratico, perchè 
la composizione del Gruppo sia 
formalizzata occorre l'adesione di 
almeno 50 persone che siano an-
che soci SIP. Per questo vi invitia-
mo ad aderire, inviando un mes-
saggio all'indirizzo lucidi@opbg.
net, insieme agli altri pediatri del 
vostro centro e - auspichiamo - in-
sieme a pediatri curanti dei vostri 
pazienti o altri pediatri ospedalieri 
coinvolti o interessati alla cura di 
malattie croniche. Raccolte le ade-
sioni e trasmesse al Presidente 
SIP si potrà convocare un'assem-
blea per identificare il responsabile 
ed un direttivo che vogliano farsi 
carico della conduzione del Grup-
po di lavoro di Fibrosi cistica della 
SIP con le finalità sopra indicate.  
  
9LQFHQ]LQD�/XFLGL��5RPD��
lucidi@opbg.net 
*LXVHSSH�0DJD]]���0HVVLQD��

Potrebbe sembrare una contraddi-
zione parlare di un Forum Pediatri-
co nell'ambito della SIFC dopo che 
per un decennio abbiamo lottato 
per costruire ed attivare anche in 
Italia una collaborazione multidisci-
plinare con specialisti d'organo ed 
apparati (pediatrici e non ) e di altri 
settori della medicina (batteriologi, 
genetisti, ricercatori di base, ecc.). 
E' stato un percorso molto stimo-
lante, con risultati concreti dimo-
strati dalla partecipazione attiva di 
tanti specialisti nei lavori della So-
cietà e dalla presenza di spazi ri-
servati alla discussione di argo-
menti riguardanti la FC in congres-
si di altre Società italiane 
(Broncopneumologi pediatri, batte-
riologi, endocrinologi, ecc..). I Pe-
diatri della SIFC, pur essendo in 
numero esiguo rispetto al totale 
degli iscritti, rappresentano in que-
sta Società la gran parte dei medici 
ai quali è affidata l'assistenza dei 
pazienti e la verifica della ricaduta 
pratica delle acquisizioni scientifi-
che di base mediante 
l’organizzazione e lo sviluppo di 
RCTs sull'efficacia delle novità te-
rapeutiche e i costi/ benefici di 
queste ultime. Dobbiamo ricono-
scere che sono circa 10 anni che 
in ambito FC italiano non svolgia-
mo studi clinici prospettici (l'ultimo 
è stato il progetto multicentrico sul 
ruolo degli acidi biliari coordinato 
da Carla Colombo) e non discutia-
mo linee guida o protocolli di lavo-
ro, lasciando che ognuno di noi 
scelga modelli diagnostico-
terapeutici basati su personali pre-
ferenze accordate a letteratura in-

,O�*UXSSR�3HGLDWUL�GHOOD�6,)&�

 

'$,�*5833,�352)(66,21$/,�

E’ stato avviato un protocollo di la-
voro sull’attività fisica nel paziente 
severo, che coinvolgerà i fisiotera-
pisti di vari Centri sull’impostazione 
di un programma di ricondiziona-
mento allo sforzo. E’ inoltre in ulti-
mazione un questionario sul tra-
pianto polmonare, in collaborazio-
ne con il Gruppo Internazionale Fi-
sioterapisti, con lo scopo valutare 
la FR nel trapianto di polmone a 

livello internazionale. Infine, i fisio-
terapisti che nel Congresso di Pa-
lermo hanno relazionato su emotti-
si e GER, stanno preparando dei 
“Consigli per l’uso” da divulgare. 
 
0DUWD�&RUQDFFKLD��9HURQD��
&RRUGLQDWULFH�GHO�*UXSSR��
)LVLRWHUDSLVWL�
marta.cornacchia@azosp.vr.it�

I nostri obiettivi sono quelli di mi-
gliorare la formazione e 
l’aggiornamento sulla fisioterapia 
respiratoria (FR) e sulla conoscen-
za della fibrosi cistica. 
Abbiamo in cantiere alcuni argo-
menti da approfondire che speria-
mo di trattare durante il Congresso 
SIFC: spirometria e volumetria; 
test da sforzo cardio - polmonare e 
muscoli scheletrici.  

,O�*UXSSR�)LVLRWHUDSLVWL�
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Argomento del progetto sarà la va-
lutazione dello stato nutrizionale 
nei pazienti con fibrosi cistca in fol-
low-up presso i centri italiani. 
Attualmente hanno aderito i se-
guenti centri:  Cesena, Firenze,  

Cerignola, Napoli, Milano, Messi-
na, Palermo,  Roma Bambino Ge-
su’, Roma Policlinico. 
 

$QQD�&RUX]]R��1DSROL���
&RRUGLQDWULFH�GHO�*UXSSR�'LHWLVWH�
annacoruzzo@libero.it 

Durante la sessione dietistica all’ 
ultimo Congresso  FC  tenutosi a 
Palermo nell’ ottobre 2004, il grup-
po ha  individuato e definito un pro-
getto di interesse comune da svi-
luppare nei prossimi anni.  

,O�*UXSSR�'LHWLVWH�

'$,�*5833,�352)(66,21$/,�

re solo alcuni dei principali campi di 
studio: indagini epidemiologiche 
tramite tipizzazione dei ceppi batte-
rici a livello molecolare, identifica-
zioni di ceppi batterici “difficili” tra-
mite test biochimici specifici e inda-
gini molecolari, studi sulla sinergia 
delle associazioni di antibiotici, i-
dentificazione dei genomovars di 
%XUNKROGHULD� FHSDFLD clinici e am-
bientali con studio delle possibili 
fonti di trasmissione.  
Per quanto riguarda la conferma 
dell’identificazione batterica,  la ca-
ratterizzazione dei genomovars di 
%XUNKROGHULD�FHSDFLD, la determina-
zione di specifici anticorpi circolan-
ti, lo stoccaggio dei ceppi isolati dal 
territorio italiano e le indagini epi-
demiologiche con tipizzazione ge-
netica degli isolati, alcuni laboratori 

si sono offerti quali centri di riferi-
mento nazionali per offrire questo 
tipo di  servizi specifici agli centri 
Italiani che ne facciano richiesta. 
In conclusione l’attività del gruppo 
attualmente si  rivolge ad una otti-
mizzazione delle già qualificate ri-
sorse nazionali, mantenendo e in-
crementando le collaborazioni in-
ternazionali, e  suddividendo le in-
dagini microbiologiche più specifi-
che fra i laboratori Italiani più at-
trezzati che sono da considerare 
un utile riferimento  per tutti gli altri 
centri Italiani. 
 
6LOYLD�&DPSDQD��)LUHQ]H��
&RRUGLQDWRUH�GHO�*UXSSR��
0LFURELRORJL�
s.campana@meyer.it 

Il gruppo dei microbiologi che si 
occupano di fibrosi cistica (FC) è 
nato ufficialmente nel 1996.  
Da questo sforzo collaborativo è 
stato redatte delle Linee Guida alle 
quali i laboratori di microbiologia si 
sono uniformati secondo le proprie 
esigenze e possibilità. 
Negli anni successivi da parte dei 
microbiologi affiliati ai centri vi è 
stato un interesse crescente verso 
la ricerca. Questo notevole salto di 
qualità è stato possibile anche gra-
zie alla collaborazione con struttu-
re universitarie italiane ed interna-
zionali. Il gruppo dei microbiologi si 
è quindi allargato arricchendosi  di 
nuove realtà ed attualmente  i 
campi di interesse sono tali da per-
metterci di competere  per la ricer-
ca a livello internazionale. Per cita-

,O�*UXSSR�0LFURELRORJL�

ha, nel corso degli ultimi anni, con-
templato differenti  aree tra cui :  
a) gli standard minimi  assistenziali  
(mappa degli psicologi che si occu-
pano di fibrosi cistica e  loro moda-
lità  lavorative) ed elaborazione di 
linee guida condivise di intervento 
psicologico in relazione alle varie 
fasi della malattia  ed alle diverse 
età  del paziente; 
b)  alcuni ambiti  dell’assistenza a 
pazienti e famiglie, sia di interesse 
specifico della professione dello 
psicologo che di interesse 
“trasversale”, in quanto coinvolgenti  
tutte le figure professionali che la-
vorano in questo campo: 
- OD� FRPXQLFD]LRQH�GL� GLDJQRVL� � LQ�
WHVD�FRPH�ODYRUR�GL�HTXLSH�
- LQWHUYHQWL� VSHFLILFL� LQ� DOFXQH� � IDVL��
SL�� FRPSOHVVH� � GHOOD� PDODWWLD� H�
SULRULWj��GL�LQWHUYHQWR�SVLFRORJLFR�
- OD�FRPSOLDQFH�WHUDSHXWLFD�
- SUREOHPDWLFKH� � DOLPHQWDUL� � GHOOD�
SULPD�H�GHOOD�VHFRQGD�LQIDQ]LD�

Il gruppo degli psicologi, che a parti-
re dalla sua cosituzione nell’anno 
2001 all’interno del gruppo naziona-

le di Studio ha lavorato inizialmente  
secondo una programmazione inter-
na, ha successivamente partecipato 
a riunioni  multidisciplinari  su argo-
menti di  interesse trasversale, ad 
oggi con l’intento di costituirsi come  
risorsa significativa  nella definizio-
ne di problemi  di assitenza e di ri-
cerca in fibrosi cistica,  all’interno 
della Società Italiana di fibrosi cisti-
ca. 
Il cooordinatore del gruppo degli 
psicologi per i primi anni è stata 
Sandra Perobelli, del Centro Fc di 
Verona, che nell’ottobre 2004 ha 
passato il testimone a Paola Tabari-
ni, dell’Ospedale Pediatrico Bambi-
no Gesù di  Roma. 
Il gruppo prevede di incontrarsi al-
meno tre volte l’anno, che possono 
coincidere anche con alcune date 
del meeting della Società.    
 

3DROD�7DEDULQL��5RPD��
&RRUGLQDWRUH�GHO�*UXSSR��
3VLFRORJL�
tabarini@opbg.net 
  

La complessità della Fibrosi Cistica 
richiede un approccio di cura globa-
le, in centri specializzati, da parte di 
equipe multidisciplinari esperte nella 
problematica specifica.  
Sul piano emotivo – individuale e 
familiare – la fibrosi cistica rappre-
senta un evento di vita estrema-
mente stressante e che sollecita  
l’impiego di grandi  risorse di adatta-
mento, sia per la natura della malat-
tia stessa ( genetica e ad andamen-
to cronico evolutivo) che per 
l’impegno terapeutico che richiede.  
Ne possono derivare difficoltà a 
mantenere un regolare sviluppo psi-
cosociale, cui  possono conseguire 
forme di disagio o insoddisfacente 
qualità  di vita.  
Il gruppo degli Psicologi della SIFC 
è costituito da professionisti che da 
anni lavorano in ambito ospedaliero 
nell’assistenza e la cura a pazienti e  
famiglie affetti dal questa malattia, 
presso i vari Centri  regionali o di 
supporto di tutta Italia.  
L’interesse di ricerca, studio e lavo-
ro di questo gruppo professionale 

,O�*UXSSR�3VLFRORJL�
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liane, è preferibile ricorrere a procedu-
re che permettano lo “ scanning”  del 
gene CFTR (DGGE, DHPLC, sequen-
ziamento diretto) che hanno una 
“ detection rate”  superiore al 90%, e 
che quindi permettono di escludere con 
predittività più alta (anche se non asso-
luta), lo stato di portatrice. A questo 
punto avremo due possibilità: 
 

1) maschio CF (o CBAVD) e femmina 
non portatrice (più precisamente, 
negativa all’ analisi molecolare); 

2) maschio CF (o CBAVD) e femmina 
a sua volta portatrice. 

 

Nel caso 1 è possibile, alla luce 
dell’ attuale formulazione della L. 40-
/04, ricorrere alla procreazione medi-
calmente assistita attraverso MESA o 
TESA e quindi fecondazione in vitro 
attraverso ICSI (4). La sterilità del ma-
schio CF/CBAVD potrebbe anche es-
sere corretta con approcci terapeutici 
come la ricostruzione chirurgica dei 
dotti deferenti, che tuttavia presenta 
percentuali di insuccesso non trascura-
bili rispetto all’ invasività (5). Inoltre, 
avendo escluso lo stato di portatrice 
CF nella partner (o meglio, non essen-
do state identificate nella partner muta-
zioni del gene CFTR), non è necessa-
rio ricorrere a diagnosi prenatali né 
preimpianto per la CF. In questa situa-
zione vanno discussi i quesiti referen-
d a r i  n . 2  e  3 ,  a  p r o p o s i t o 

dell’ abrogazione parziale del comma 2 
dell’ art. 14, relativo al numero massi-
mo di ovuli fecondabili (tre secondo 
l’ attuale formulazione della legge, 
senza restrizione numerica in caso di 
approvazione del quesito referendario 
2 e/o 3) e alla loro possibilità di con-
servazione (non ammessa dall’ attuale 
formulazione della L. 40/04, ma previ-
sta in caso di approvazione dei quesiti 
referendari 2 e 3). Le tecniche di pro-
creazione medicalmente assistita, in-
fatti, prevedono terapie preliminari 
sulla donna volte ad indurre 
un’ ovulazione multipla, e non scevre 
da effetti collaterali (6). L’ impianto 
degli embrioni fecondati non esita in 
gravidanza in oltre la metà dei casi, 
per cui la coppia deve ripetere l’ intero 
ciclo terapeutico. La disponibilità di 
un maggior numero di embrioni fecon-
dati, e la possibilità di conservarne 
alcuni permetterebbe, in caso di falli-
mento della procedura (o in caso di 
coppie in cui la procedura vada a buon 
fine ma desiderino altri figli) di di-
sporre di ulteriori embrioni fecondati 
senza sottoporre la donna a nuove te-
rapie di induzione ormonale. Va altre-
sì tenuto presente che l’ attuale formu-
lazione della L. 40/04 ammette (art. 
14, comma 8) la crioconservazione di 
gameti maschili e femminili feconda-

 

I pazienti CF di sesso maschile, 
o quelli affetti dalla forma monosinto-
matica che si esprime con CBAVD 
sono in grado di produrre i gameti che 
possono essere prelevati mediante Mi-
crosurgical Epididymal Sperm Aspira-
tion (MESA) o Percutaneous Epidi-
dymal Sperm Aspiration (PESA) se-
guita da fecondazione “ in vitro”  attra-
verso la Intracytoplasmic Sperm Injec-
tion (ICSI) in ovociti prelevati dalla 
partner dopo induzione ormonale 
dell’ ovulazione. E’  opportuno che la 
partner di un paziente CF (o di un pa-
ziente con CBAVD e portatore di mu-
tazioni nel gene CFTR) venga sottopo-
sta, anche in assenza di familiarità, ad 
analisi molecolare per escludere lo sta-
to di portatrice CF avendo un rischio, 
come la popolazione generale, di 1:25 
di essere portatrice CF. Tale coppia ha 
quindi un rischio “ a priori”  (cioè prima 
dell’ analisi molecolare alla partner) di 
circa 1:50 di generare un figlio CF/
CBAVD (in base al genotipo CFTR 
del paziente, è possibile entro certi li-
miti valutare separatamente il rischio 
di generare un figlio con fenotipo CF o 
con fenotipo CFTR). L’ analisi moleco-
lare nella partner andrà eseguita con 
tecniche ad elevata sensibilità, e piutto-
sto che testare pannelli ristretti di mu-
tazioni, che identificano il 70-80% di 
alleli mutati nelle diverse Regioni ita-

In questa nota vorrei dare una lettura, 
necessariamente sommaria ma spero 
non superficiale, dei quattro quesiti 
referendari cui siamo chiamati a ri-
spondere il prossimo 12 giugno, 
dall’ ottica del paziente affetto da una 
malattia genetica ereditaria come la 
Fibrosi Cistica (CF) e dei suoi fami-
liari. 
 

I riferimenti sono: a) la legge n. 40 del 
19 febbraio 2004, recante “ Norme in 
materia di procreazione medicalmente 
assistita”  (GU n. 45 del 24/2/2004); la 
legge n. 194 del 22 maggio 1978, re-
cante “ Norme per la tutela sociale del-
la maternità e sull’ interruzione volon-
taria della gravidanza” ; c) il Referen-
dum parzialmente abrogativo della 
legge n. 40 del 19 febbraio 2004 pro-

grammato per il 12 giugno 2005 i cui 
quesiti, in dettaglio, sono disponibili 
in rete (www.mininterno.it).  
 

La CF è una malattia autosomica re-
cessiva (incidenza: 1:2500 nuovi na-
ti); in oltre il 95% dei maschi CF, tra 
gli altri sintomi, è presente sterilità 
dovuta ad agenesia bilaterale dei dotti 
deferenti (CBAVD) (1). Esistono i-
noltre forme “ atipiche”  di CF, in cui 
l’ unica espressione clinica è rappre-
sentata da CBAVD. Circa il 20% dei 
casi di CBAVD non sono correlati 
alla CF ma dipenderebbero da altri 
fattori genetici che presiedono allo 
sviluppo embrionario dei dotti defe-
renti. Nelle femmine CF è spesso pre-
sente ridotta fertilità che può dipende-
re da alterazioni della composizione 

del muco cervicale, amenorrea dovuta 
alla malnutrizione (2) e, in una piccola 
percentuale di casi, anomalie di svilup-
po degli organi genitali come l’ assenza 
congenita dell’ utero e della vagina 
(CAUV). Al pari della CBAVD nei 
maschi, esistono casi, e sono la mag-
gior parte, di CAUV non correlati alla 
CF, ma che dipendono da fattori gene-
tici che presiedono al controllo dello 
sviluppo embrionario di questi organi 
(3). Negli ultimi anni la prognosi della 
CF è notevolmente migliorata e nello 
stesso tempo, l’ aumentata sensibilità 
verso la malattia permette di porre dia-
gnosi di CF anche in adulti che espri-
mono forme meno severe della malat-
tia. Un numero crescente di pazienti 
CF, dunque, si trova oggi di fronte a 
scelte riproduttive. 

 

23,1,21,�$�&21)52172��OD�OHJJH�VXOOD�SURFUHD]LRQH�DVVLVWLWD�
,O�3XQWR�GL�9LVWD�GL��*LXVHSSH�&DVWDOGR 
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pio alcune donne CF non sono in gra-
do di produrre i gameti (anovulazione). 
Alla luce dell’ attuale formulazione 
della L. 40/04, non è possibile ricorre-
re all’ impiego di gameti da donatrici 
(fecondazione eterologa). Per questi 
casi è opportuno discutere sul quesito 
referendario n. 4 che propone di aboli-
re la restrizione verso la fecondazione 
eterologa, e le relative ammende previ-
ste, la cui approvazione metterebbe 
anche queste donne nella condizione di 
scegliere l’ accesso alla procreazione 
medicalmente assistita. Tale quesito 
riguarda, oltre alla CF, numerose altre 

malattie congenite e acquisite che si 
associano ad anovulazione (o ad as-
senza di produzione di spermatozoi da 
parte del maschio). Infine, per la pic-
cola percentuale di donne CF con age-
nesia degli organi genitali gli attuali 
quesiti referendari non applicano, poi-
ché sarebbe in causa l’ eventuale ne-
cessità di poter ricorrere a un’ altra 
donna che possa ospitare l’ eventuale 
embrione e quindi portare avanti la 
gravidanza (“ utero in affitto” ) non pre-
visto dalle attuali normative e pertanto 
non in discussione tra i quesiti referen-
dari. 

Nel caso di una donna con CF, il 
discorso varia a seconda della causa di 
sterilità; spesso tale causa può essere 
corretta, ad esempio mediante idonee 
terapie ormonali, oppure è possibile 
ricorrere alla fecondazione medical-
mente assistita. Naturalmente, prima di 
ricorrere a questi approcci è opportuno 
proporre al partner di effettuare 
l’ analisi molecolare per escludere lo 
stato di portatore CF (così come già 
discusso in precedenza in caso di ma-
schio CF o CBAVD). Vi sono tuttavia 
alcuni casi in cui le cause di sterilità 
non possono essere corrette: ad esem-

bili successivamente, anche se è que-
stione dibattuta nella comunità scien-
tifica l’ efficienza riproduttiva degli 
ovociti conservati rispetto agli em-
brioni. 
 

Nel caso 2 di cui sopra (maschio CF/
CBAVD e femmina portatrice) il ri-
schio che nasca un figlio affetto da CF 
è del 50%; pertanto è necessario co-
munque ricorrere alle tecniche di fe-
condazione assistita stante lo stato di 
infertilità del maschio e quindi, ove le 
coppie lo richiedano, può essere effet-
tuata la diagnosi prenatale della ma-
lattia. Allo stato, la L. 40/04 permette-
rebbe la diagnosi prenatale preimpian-
do (art. 13, comma 2: “ la ricerca clini-
ca e sperimentale su ciascun embrione 
è consentita a condizione che si perse-
guano finalità esclusivamente terapeu-
tiche e diagnostiche…) sui non oltre 
tre embrioni fecondati che la legge 
permette di ottenere; la diagnosi 
preimpianto non offre particolare dif-
ficoltà ai centri di riferimento di dia-
gnostica molecolare in grado di testa-
re il DNA estratto da singola cellula 
(7), ed è basata sulla ricerca delle mu-

tazioni CF già note nei due partners 
(8). Alla luce dell’ attuale formulazio-
ne della L. 40/04, indipendentemente 
dal risultato della diagnosi molecolare 
preimpianto, i (fino a) tre embrioni 
andranno impiantati. Nel caso la dia-
gnosi preimpianto riveli che uno o più 
embrioni risultano affetti, la donna 
potrà, laddove lo desideri, ricorrere 
successivamente all’ interruzione vo-
lontaria di gravidanza prevista nei pri-
mi 90 giorni dalla L. 194/78. Tuttavia, 
se la diagnosi preimpianto ha rivelato 
i tre embrioni portatori di genotipi 
diversi, occorrerà ricorrere alla dia-
gnosi prenatale mediante villocentesi 
gravata da un rischio, sia pur contenu-
to in mani esperte, per la salute della 
madre e del feto (9) per definire i ge-
notipi dei nascituri intorno alla deci-
ma settimana di gravidanza e, nel ca-
so, operare eventuali interruzioni se-
lettive di gravidanza con il rischio di 
coinvolgere anche gli embrioni non 
portatori del genotipo affetto (10). 
Ancora, in questa tipologia di coppie 
vanno discussi i quesiti referendari 2 e 
3. L’ eventuale approvazione dei que-

siti permetterebbe tra l’ altro la scelta a 
queste coppie di ricorrere alla procre-
azione medicalmente assistita anche 
in assenza di sterilità, e quindi alla 
scelta sull’ eventuale impianto o meno 
di ciascuno degli embrioni (che po-
trebbero essere anche più dei tre pre-
visti dall’ attuale formulazione della 
legge) sulla base dell’ analisi moleco-
lare preimpianto. La scelta di queste 
coppie di ricorrere alla procreazione 
medicalmente assistita anche in assen-
za di sterilità, oppure alla fecondazio-
ne naturale e all’ eventuale diagnosi 
prenatale mediante villocentesi dipen-
derebbe quindi da un’ accurata valuta-
zione, dopo un’ adeguata consulenza 
multidisciplinare, dei vantaggi e gli 
svantaggi (es. terapia ormonale nella 
donna per indurre l’ ovulazione multi-
pla e rischio che la procedura non esiti 
in gravidanza) della procreazione me-
dicalmente assistita e quelli della pro-
creazione naturale (es. effetti collate-
rali della villocentesi e dell’ eventuale 
interruzione successiva di gravidanza 
in caso di feto affetto).  
 

 23,1,21,�$�&21)52172��OD�OHJJH�VXOOD�SURFUHD]LRQH�DVVLVWLWD�
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l’ analisi ai consanguinei. Infatti, attra-
verso un’ adeguata consulenza geneti-
ca, è utile proporre ai consanguinei del 
paziente CF l’ analisi molecolare per 
identificare i portatori sani della malat-
tia ricercando le mutazioni già note nel 
paziente (in questo caso senza dover 
ricorrere a tecniche di scanning mole-
colare, dato che le mutazioni da ricer-
care sono note). Nei casi in cui venga 
identificato un portatore sano è oppor-

tuno estendere l’ analisi al partner, uti-
lizzando in questo caso tecniche di 
analisi molecolare altamente predittive 
(essendo il partner portatore, ed esi-
stendo quindi un elevato rischio “ a 
priori”  di generare un figlio CF). Que-
sto screening “ a cascata”  può condurre 
a due casi, ovviamente escluso quello 
più frequente, in cui entrambi partner 
risultano negativi all’ analisi molecola-
re: 

Discorso diverso si applica ai 
portatori sani di CF, spesso identifi-
cati perché consanguinei di pazienti 
affetti dalla malattia. Infatti, una volta 
id en t i f i ca to  un  p az ie n te  CF 
(eventualmente anche in epoca neona-
tale mediante lo screening previsto dal-
la Legge 23 dicembre 1993, n. 548)� è 
opportuno definirne il genotipo CFTR 
non tanto ai fini diagnostici o progno-
stici del paziente, ma per estendere 



12 Orizzonti FC  - anno I - n. 1 (giugno 2005) 

con maggior difficoltà rispetto a quelle 
embrionali. Le cellule staminali, inol-
tre, sono molto più rare e difficili da 
ottenere partendo da tessuti adulti. La 
ricerca sulle cellule staminali embrio-
nali è molto attiva in altri paesi (si pen-
si solo all'Inghilterra, fra i paesi euro-
pei) e negli stessi Stati Uniti il Presi-
dente Bush, contrario per motivi reli-
giosi, si trova oggi a fare i conti con 
una maggioranza bi-partisan democra-
tico-repubblicana, orientata ad abolire 
il recente divieto verso questo tipo di 
ricerche.  
 

Quale che sia la scelta referendaria che 
ciascuno di noi riterrà in coscienza di 
fare, concludo con due auspici: il pri-
mo, è che ciascuno si formi, in modo 
autonomo, una conoscenza e coscienza 
del problema e lo dimostri esprimendo 
la sua scelta; il secondo è che si possa-
no trovare forme di compromesso che 
garantiscano il rispetto delle diverse 
opinioni, delle diverse condizioni clini-
che e della sensibilità di ciascuno.  

Prof. Giuseppe Castaldo,  
Università del Molise, Isernia 
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Sul quesito referendario n. 1 (che pro-
pone di abolire le restrizioni 
dell’ attuale formulazione della L. 40-
/04 verso l’ impiego, a scopi di ricerca 
scientifica di cellule staminali embrio-
nali da embrioni non impiantati) è più 
difficile prevedere le eventuali ricadu-
te, almeno a breve, dei possibili esiti 
del quesito sui pazienti CF o con altre 
malattie genetiche. Nella comunità 
scienti fica è  ben consolidata 
l’ opinione, supportata da eccellenti 
risultati sperimentali, che le cellule 
staminali avranno un ruolo insostituibi-
le sia nelle terapie basate su cellule 
(trapianti d’ organo) sia nella terapia 
sostitutiva delle malattie degenerative 
(e giusto a titolo d’ esempio possiamo 
citare il Parkinson, l’ Alzheimer, il dia-
bete). In aggiunta, la ricerca sulle cel-
lule staminali è fondamentale per lo 
s t u d i o  d e i  m e c c a n i s m i 
dell’ embriogenesi e del controllo 
dell’ espressione genica (meccanismi 
coinvolti con lo sviluppo di migliaia di 
malattie congenite). L’ attuale normati-
va (L. 40/04) consente - nel nostro pae-
se - l’ utilizzo a scopi scientifici di cel-
lule staminali ottenute da tessuti adulti; 
l’ approvazione del quesito n. 1 allar-
gherebbe le possibilità di studio a quel-
le embrionali. Le staminali prelevate 
da tessuti adulti, su cui si sviluppa la 
ricerca scientifica da diversi decenni 
sono multipotenti, cioè “ orientabili”  
verso un profilo di tessuti più limitato e 

a) entrambi i partner sono portatori di 
CF: ad esempio i genitori di un bam-
bino affetto, oppure un consanguine-
o di un paziente CF e il/la partner, 
identificato a sua volta come carrier 
attraverso lo screening “ a cascata” ; 

b) uno dei partner è portatore e l’ altro 
no (o meglo, è negativo all’ analisi 
molecolare). 

 

Nel caso a, i due portatori di CF non 
sono infertili a meno di altre patologie 
concomitanti e indipendenti dalla CF, 
per cui non hanno accesso, secondo 
l’ attuale formulazione della L. 40/04, 
alla procreazione medicalmente assi-
stita, riservata “ ai casi in cui è presen-
te sterilità, e non vi siano altri metodi 
terapeutici efficaci per rimuoverne le 
cause” . Quindi, una coppia in cui en-
trambi i partner siano portatori, dopo 
l’ avvio naturale della gravidanza, può 
ricorrere alla diagnosi prenatale me-

diante villocentesi e, nel caso di feto 
affetto, può eventualmente optare per 
l’ interruzione volontaria di gravidanza 
nel I trimestre, secondo la L. 194/78. 
Questa tipologia di coppie diviene 
sempre più frequente per la diffusione 
della consulenza genetica, dell’ analisi 
molecolare e degli screening “ a casca-
ta” , non soltanto per la CF, ma la 
maggior parte delle malattie genetiche 
ereditarie (nell’ ordine di alcune centi-
naia, e destinate a crescere ulterior-
mente) per le quali è oggi noto il ge-
ne-malattia ed è disponibile la diagno-
si molecolare. Anche in queste coppie 
vanno discussi i quesiti referendari n. 
2 e 3, come già descritto in preceden-
za in caso di maschio affetto da CF/
CBAVD e femmina portatrice, allo 
scopo di consentire a ciascuna donna 
di effettuare la propria scelta in modo 
consapevole. 

 
Nel caso b, in cui è presente un solo 
partner portatore, non vi è alcun pro-
blema di infertilità e, pur esistendo un 
rischio residuo che l’ altro partner sia 
portatore di una mutazione non identi-
ficata all’ analisi molecolare, non è uti-
le ricorrere alla diagnosi preimpianto 
né alla prenatale, e pertanto i quesiti 
referendari non applicano. 
 
Nei pazienti o nei portatori CF, al pari 
di numerose altre malattie genetiche 
ereditarie quindi, a seconda della tipo-
logia di coppia alcuni dei quesiti refe-
rendari (in particolare 2, 3 e 4), vanno 
oculatamente valutati perché sono in 
grado di modificare le possibilità ri-
produttive, o quanto meno mettere la 
coppia nelle condizioni di effettuare 
una scelta più ampia sulle proprie pos-
sibilità riproduttive.  

23,1,21,�$�&21)52172��OD�OHJJH�VXOOD�SURFUHD]LRQH�DVVLVWLWD�
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Non è una legge che  va incontro alle 
famiglie “ non sterili”  in cui il rischio 
riproduttivo per una malattia genetica 
sia alto, infatti non permette la diagno-
si pre-impianto, questa è la criticità 
che coinvolge le famiglie con un ri-
schio alto di trasmettere una malattia 
genetica, problematica che in futuro 
potrebbe essere affrontata con regole 
specifiche. 
 

,O�GLYLHWR�GL�RJQL�IRUPD�GL�VHOH]LRQH�
HXJHQHWLFD�GHJOL�HPEULRQL�(art 13, 
comma 3b). La cosiddetta diagnosi 
pre-impianto (DPI) sottopone ad esami 
sofisticati due cellule prelevate 
dall’ embrione in vitro; essa permette 
di individuare il sesso, i cromosomi e 
una serie di caratteristiche genetiche 
comprese quelle che, trasmesse da ge-
nitori portatori, potrebbero causare una 
malattia. Quando impiegata con il fine 
di individuare queste ultime, richiede 

un grande numero di embrioni, da 30 a 
50 per bambino nato. Nessuno può 
dire che sia sicura: i potenziali rischi 
legati alla perdita di 1-2 cellule in una 
fase di sviluppo così precoce si som-
merebbero ai rischi di base derivanti 
dalla procedura FIV (si veda punto 1). 
Si presta a degli abusi: ad es. la sele-
zione del sesso del nascituro viene 
effettuata anche per motivi non medi-
ci. Per questi motivi è vietata da im-
portanti Stati europei. Non è pensabile 
che la DPI venga applicata in una rou-
tine di terapia della sterilità, il campo 
regolamentato dalla legge 40. (2) 
 

L’ Art.4, che impedisce�³LO�ULFRUVR�D�
WHFQLFKH�GL�SURFUHD]LRQH�PHGLFDOPHQ�
WH�DVVLVWLWD�GL�WLSR�HWHURORJR´� cerca di 
salvaguardare il concetto di famiglia e 
il concetto stesso di figlio,  e cerca di 
prevenire futuri problemi circa l'iden-
tità e la propria origine nel bambino e 

proprio la difesa di questo valore della 
vita dal suo inizio, sul quale si sono 
trovati d’ accordo parlamentari dei di-
versi schieramenti, che l’ hanno appro-
vata. 
,�ULVFKL�SHU�L�QDWL�GD�WHFQLFKH�GL�30$� 
La norma per cui “ il ricorso alla PMA 
è consentito solo quando sia accertata 
l’ impossibilità di rimuovere altrimenti 
le cause impeditive della procreazione”  
è ampiamente motivata dal fatto che le 
complesse tecniche di fecondazione in 
vitro (FIV- ed ICSI) comportano non 
solo un alto impegno psicologico e fi-
sico (soprattutto per la donna) ma an-
che rischi per la salute del nascituro, in 
parte accertati ed in parte intravisti ma 
non per questo irrilevanti. Questi rischi 
dipendono in buona parte da fattori di 
base legati alla sterilità, ma è probabile 
che siano in causa anche fattori legati 
alle stimolazioni ovariche massimali e/
o alle procedure “ in vitro” . (1) 

³(�XQD�GRQQD�FKH�UHJJHYD�XQ�EDPELQR�DO�
VHQR�GRPDQGz��3DUODFL�GHL�)LJOL��
(G�HJOL�GLVVH��
,�YRVWUL�ILJOL�QRQ�VRQR�L�YRVWUL�ILJOL��
6RQR�L�ILJOL�H�OH�ILJOLH�GHOOD�IDPH�FKH�LQ�VH�
VWHVVD�KD�OD�YLWD��
(VVL�QRQ�YHQJRQR�GD�YRL��PD�DWWUDYHUVR�YRL���
(�QRQ�YL�DSSDUWHQJRQR�EHQFKp�YLYLDWH�LQVLH�
PH��
3RWHWH�DPDUOL��PD�QRQ�FRVWULQJHUOL�DL�YRVWUL�
SHQVLHUL��
3RL�FKH�HVVL�KDQQR�L�ORUR�SHQVLHUL��
3RWHWH�FXVWRGLUH�L�ORUR�FRUSL��PD�QRQ�OH�DQL�
PH�ORUR��
3RL�FKH�DELWDQR�FDVH�IXWXUH��FKH�QHSSXUH�LQ�
VRJQR�SRWUHWH�YLVLWDUH��
&HUFKHUHWH�G¶LPLWDUOL��PD�QRQ�SRWUHWH�IDUOL�
VLPLOL�D�YRL��
3RL�FKH�OD�YLWD�SURFHGH�H�QRQ�V¶DWWDUGD�VX�
LHUL��
9RL�VLHWH�JOL�DUFKL�GD�FXL�L�ILJOL��OH�YRVWUH�
IUHFFH�YLYH��VRQR�VFRFFDWL�ORQWDQR��
/¶$UFLHUH�YHGH�LO�EHUVDJOLR�VXO�VHQWLHUR�LQIL�
QLWR��H�FRQ�OD�IRU]D�YL�WHQGH��DIILQFKp�OH�VXH�
IUHFFH�YDGDQR�UDSLGH�H�ORQWDQH��
,Q�JLRLD�VLDWH�WHVL�QHOOH�PDQL�GHOO¶$UFLHUH��
3RL�FKH��FRPD�DPD�LO�YROR�GHOOD�IUHFFLD��FRVu�
O¶LPPRELOLWj�GHOO¶DUFR´�

 
�*LEUDQ�.DKOLO�*LEUDQ��,O�3URIHWD��

 
La legge 40/2004, promulgata dopo ac-
cesa e lunga discussione dal Parlamento 
Italiano, ha messo dei vincoli in un cam-
po che, in alcun modo non regolamenta-
to, è stato da più parti autorevoli definito 

come un “ Far West”  in cui si ricorre-
va con troppo facilità alla fecondazio-
ne assistita o alla diagnosi pre-
impianto.  

La finalità della Legge 40/2004, de-
scritta nell’ Art.1, è quella di permette-
re ³LO�ULFRUVR�DOOD�SURFUHD]LRQH�PHGL�
FDOPHQWH�DVVLVWLWD´ in quei casi in cui 
siano evidenti i ³SUREOHPL�ULSURGXWWLYL�
GHULYDQWL�GDOOD�VWHULOLWj�R�GDOOD�LQIHUWL�
OLWj�XPDQD´�e ³QRQ��YL�VLDQR�DOWUL�PH�
WRGL�WHUDSHXWLFL�HIILFDFL�SHU�ULPXRYHUH�
OH�FDXVH�GL�VWHULOLWj�R�LQIHUWLOLWj´  e 
prevede (all’ Art.2) la possibilità di 
³SURPXRYHUH�ULFHUFKH�VXOOH�FDXVH�SD�
WRORJLFKH��SVLFRORJLFKH��DPELHQWDOL�H�
VRFLDOL�GHL�IHQRPHQL�GHOOD�VWHULOLWj�H�
GHOOD�LQIHUWLOLWj�H�IDYRULUH�JOL�LQWHUYHQ�
WL�QHFHVVDUL�SHU�ULPXRYHUOH�QRQFKp�
SHU�ULGXUQH�O
LQFLGHQ]D��SXz�LQFHQWLYD�
UH�JOL�VWXGL�H�OH�ULFHUFKH�VXOOH�WHFQLFKH�
GL�FULRFRQVHUYD]LRQH�GHL�JDPHWL�H�SXz�
DOWUHVt�SURPXRYHUH�FDPSDJQH�GL�LQ�
IRUPD]LRQH�H�GL�SUHYHQ]LRQH�GHL�IHQR�
PHQL�GHOOD�VWHULOLWj�H�GHOOD�LQIHUWLOLWj´���
La legge, per come è stata concepita e 
strutturata, è rivolta quindi alle pro-
blematiche di infertilità (e quindi può 
interessare i pazienti maschi adulti 
affetti da FC) e pone l’ accento sulla 
importanza di tutti i soggetti coinvolti 
nel processo, quindi anche del conce-
pito. Seguendo il pronunciamento del 

Comitato nazionale di Bioetica, costi-
tuito presso la presidenza del consi-
glio dei Ministri, su “ Identità e statuto 
dell’ embrione umano”  (del 12-
/7/1996): ³,O�&RPLWDWR�q�SHUYHQXWR�
XQDQLPHPHQWH�D�ULFRQRVFHUH�LO�GRYHUH�
PRUDOH�GL�WUDWWDUH�O¶HPEULRQH�XPDQR�
ILQ�GDOOD�IHFRQGD]LRQH�VHFRQGR�L�FULWH�
UL�GL�ULVSHWWR�H�WXWHOD�FKH�VL�GHEERQR�
DGRWWDUH�QHL�FRQIURQWL�GHJOL�LQGLYLGXL�
XPDQL�D�FXL�VL�DWWULEXLVFH�FRPXQH�
PHQWH�OD�FDUDWWHULVWLFD�GL�SHUVRQD´��la 
Legge 40/2004 stabilisce che non è 
possibile una discriminazione tra gli 
esseri umani in base ai tempi del loro 
sviluppo, riconoscendo un unico pro-
cesso che dalla fecondazione porta 
all’ essere umano: essa riconosce 
l’ embrione come essere umano dal 
momento della fecondazione, (una 
volta che il processo è iniziato, non 
c'è nessuna parte del processo di svi-
luppo che sia più importante di un'al-
tra; tutte sono parti di un processo 
continuo, e, se ogni stadio non ha luo-
go normalmente, al tempo giusto e 
nella corretta sequenza, lo sviluppo 
ulteriore cessa" �5DSSRUWR�:DUQRFN�
����� ) e impone la massima tutela e 
il massimo rispetto di coloro che non 
sono nelle condizioni per difendere e 
manifestare la loro intrinseca dignità.  
L’ aspetto positivo di questa legge è 

 23,1,21,�$�&21)52172��OD�OHJJH�VXOOD�SURFUHD]LRQH�DVVLVWLWD�
������� � ����	
	��
	��������

,O�3XQWR�GL�9LVWD�GL��5LWD�3DGRDQ 
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problemi sempre più gravi e comples-
si di relazioni intrafamiliari, prevedi-
bili in quanto attualmente sono state 
approvate in alcuni Paesi Europei 
nuove leggi che eliminano l'anonima-
to del donatore e approvano  il diritto 
del bambino a conoscere il padre ge-
netico una volta raggiunta la maggiore 
età. 
/H�WHFQLFKH�HWHURORJKH, che si avval-
gono di spermatozoi o di oociti otte-
nuti da “ donatori” , e che la legge vie-
ta.  Si tratta di procedure decisamente 
problematiche. Nel caso di 
“ donazione”  del seme il problema 
principale consiste nel VHJUHWR�da 
molti, e qualificati, considerato non 
solo ingiusto ma anche ad alto rischio 
per la coppia e per il nascituro. Per 
questo, ad esempio, le leggi svedese e 
britannica richiedono che il ragazzo 
sia informato e possa accedere ai dati 
del donatore. Non vi è chi non veda 
l’ alta problematicità anche di questa 
soluzione. (3) 
 

La legge è molto criticata nell’ Art.13 
che vieta la sperimentazione sugli 
embrioni umani, ma la sua forza sta 
proprio nel tutelare la integrità del 
concepito, poiché non è sembrato  
accettabile  che la ricerca scientifica  
usi  esseri umani  a scopo di ricerca 

con il pretesto di un solo ipotetico 
beneficio per altri esseri umani. 
Inoltre la ricerca sulle cellule 
staminali  embrionali ha dimostrato 
che esse provocano gravi effetti 
collaterali (tumori) a partire dal loro  
importante effetto  rigenerativo in 
animali da esperimento,  ben pochi 
sono gli studi su cellule staminali  
embrionali nell’ animale e non 
esistono protocolli clinici  sull'uso di 
cellule staminali  embrionali. Sono già 
in atto  invece applicazioni 
terapeutiche di cellule staminali adulte 
da cordone ombelicale e da midollo 
osseo. Recentemente gli studi su  
cellule staminali mesenchimali  hanno 
dimostrato la loro pluripotenzialità, 
differenziandosi anche in cellule 
dell’ epitelio polmonare: questo 
sembra essere un approccio 
promettente nel tentativo di 
raggiungere la cura della FC. Dalla 
legge viene un divieto ad usare 
l’ embrione come “ cosa” , ma non 
viene certo impedito lo sviluppo di 
filoni di ricerca che prevedano l’ uso 
di cellule staminali da cordone 
ombelicale o midollo osseo. 
 

In realtà le cellule staminali sono pre-
senti anche nelle ulteriori fasi dello 
sviluppo e nell’ adulto, e che le mi-

gliori prospettive di cure vengono dal-
la ricerca su queste ultime. Sulle cellu-
le embrionali ci sarebbe da lavorare 
ancora a lungo, in ricerche per le quali 
ci si può avvalere di embrioni di altre 
specie animali. Non vi è motivo alcuno 
perché le donne sterili, e i loro poten-
ziali figli, corrano maggiori rischi da 
una stimolazione ovarica massimale 
per avere embrioni “ d’ avanzo”  per la 
ricerca. A maggior ragione se si consi-
dera che gli embrioni “ d’ avanzo”  sono 
già migliaia come conseguenza delle 
procedure di FIV nel periodo prece-
dente la legge 40. (4) 
 
Rita Padoan, Responsabile del Ser-
vizio di supporto FC di Brescia  
 
�������� �� 'RFXPHQWR� ³/D� SURFUHD]LRQH�
PHGLFDOPHQWH�DVVLVWLWD��OD�UHDOWj´��GL��
&DUOR� &DPSDJQROL�*LQHFRORJLD� (QGRFUL�
QRORJLFD��7RULQR����
&OHPHQWLQD� 3HULV� 7HUDSLD� GHOOD� 6WHULOLWj��
7RULQR���
/XFLR� 5RPDQR� *LQHFRORJLD� H� ILVLRSDWROR�
JLD�G��ULSURGX]LRQH�±�1DSROL��
3DWUL]LD� 9HUJDQL� 'LDJQRVWLFD� 3UHQDWDOH��
0RQ]D��
$QJHOR� 9HVFRYL� 5LFHUFD� VXOOH� 6WDPLQDOL��
0LODQR�
,O�GRFXPHQWR�FRPSOHWR�SXz�HVVHUH�VFDULFD�
WR�GDO�VLWR�ZZZ�FRPLWDWRVFLHQ]DHYLWD�LW�
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��WK�(XURSHDQ��
&\VWLF�)LEURVLV�&RQIHUHQFH�

Creta, Grecia,  
22-25 giugno 2005 

www.europeanCFconference.org 
 

��WK�1RUWK�$PHULFDQ��
&\VWLF�)LEURVLV�&RQIHUHQFH�

Baltimore, Maryland 
20-23 Ottobre 2005 

www.nacfconference.org 
 

3VHXGRPRQDV������
Marsiglia, Francia,  
27-31 Agosto 2005 

http://www.atout-org.com/
pseudomonas2005/ 

$33817$0(17,�,17(51$=,21$/,�
(OH]LRQH�GHO�QXRYR�SUHVLGHQWH�GHOOD�
(XURSHDQ�&\VWLF�)LEURVLV�6RFLHW\�

 
L’elezione si terrà nel corso del 28° Congresso Eu-
ropeo FC di Creta. Secondo lo statuto ECFS, il 
presidente eletto affiancherà il Presidente uscente, 
Gerd Döring,  fino al Congresso del 2006. 
I due candidati sono:  
+DUU\�*�0��+HLMHUPDQ, medico pneumologo, 49 
anni, olandese, attualmente Editor-in-Chief del 
Journal of Cystic Fibrosis e vice responsabile del 
centro FC de L’Aia. 
$QQD�0DULH�/LVEHWK�-RKDQQHVVRQ, medico pe-
diatra, 47 anni, svedese, Direttore del Dipartimento 
di Pediatria dell’Ospedale Universitario di Uppsala 
eTesoriere della ECFS 
Hanno diritto di voto tutti gli iscritti ECFS in regola 
con l’iscrizione 2005. 



15 Orizzonti FC  - anno I - n. 1 (giugno 2005) 

1XRYD�JXLGD�DO�&HQWUR�)&�
GHOOD�/LJXULD�

La Dott. Laura Minicucci ha assun-
to la responsabilità del Centro Fi-
brosi Cistica della Liguria presso 
l’ Ospedale Gaslini di Genova. A 
lei vanno i nostri migliori auguri di 
buon lavoro. 
 
%RUVD�GL�6WXGLR�SHU�,QIHUPLHUL�
GL�)&�GHOO¶,QWHUQDWLRQDO�1XUVH�

6SHFLDOLVW�*URXS���&)�
Anche quest’ anno è stato assegnato 
il premio-borsa di studio del Grup-
po Internazionale degli Infermieri 
di Fibrosi Cistica. Scopo del pre-

mio, consistente in un assegno di 
2500 ¼, è quello di promuovere la 
ricerca infermieristica per il mi-
glioramento dell’ assistenza ai pa-
zienti FC, attraverso uno stage 
presso un centro FC di un’ altra na-
zione europea. La vincitrice 2005 è 
Carmen Arcay Veira, 
un’ infermiera di La Coruna che 
intende svolgere una ricerca 
sull’ influenza del clima familiare 
sul benessere e sullo stato di salute 
del bambino FC. 
 

Per maggiori informazioni:  
www.cfnurses.net/italiano.html 
filippo.festini@iol.it 

/D�6,)&�ULFRQRVFLXWD�6RFLHWj��
FROOHJDWD�GHOOD�6,3�

Il Consiglio Direttivo della Società 
Italiana di Pediatria ha recentemen-
te riconosciuto alla SIFC lo status 
di “ Società collegata” . “ Il C.D. del-
la SIP” -scrive il presidente Sagge-
se- “ è convinto che i rapporti di 
collaborazione che potranno scatu-
rire gioveranno ai comuni obietti-
vi” . 
E’  attesa per le prossime settimane 
la decisione del Ministero della Sa-
lute riguardo al riconoscimento uf-
ficiale della SIFC quale Società 
Scientifica accreditata. 

(¶�DSHUWD�OD�FDPSDJQD�SHU�LO�ULQQRYR�GHOO
LVFUL]LRQH�DOOD�6RFLHWj�,WDOLDQD�SHU�OR�6WXGLR�GHOOD�)LEURVL�&LVWLFD�SHU�LO�
������9RJOLDPR�UDJJLXQJHUH�SHU�TXHVW
DQQR�XQ�RELHWWLYR�DPEL]LRVR��DUULYDUH�D�����VRFL��,O�QXPHUR�QRQ�q�VHQ]D�
VLJQLILFDWR��q�VXSHULRUH�D�TXHOOR�UHDOL]]DWR�FRQ�OH�LVFUL]LRQL�SHU�LO������H�FRQVHQWH�DOOD�6RFLHWj�GL�DYHUH�XQD�UDS�
SUHVHQWDWLYLWj�SDUDJRQDELOH�D�TXHOOD�GL�DOWUH�VRFLHWj�VFLHQWLILFKH��&L�LQWHUHVVD�XQ�FRQWULEXWR�GL�LGHH�H�GL�VXJJHUL�
PHQWL�GD�SDUWH�GL�FLDVFXQR�GL�YRL��SHU�TXHVWD�UDJLRQH�FL�LPSHJQHUHPR�D�PDQWHQHUYL�LQIRUPDWL�VXL�SURJHWWL�H�OH�LQL�
]LDWLYH�GHOOD�6,)&�DWWUDYHUVR�XQD�SHULRGLFD�1HZVOHWWHU�HG�LO�VLWR�ZHE�  
9L�ULQJUD]LDPR�GHOOD�ILGXFLD��FKH��LVFULYHQGRYL��FL�YROHWH�DFFRUGDUH��%XRQ�ODYRUR�� 
,O�&RQVLJOLR�'LUHWWLYR�GHOOD�6,)&�

&RPH�IDUH� 
3HU�FKL�KD�JLj�FRPSLODWR�OD�VFKHGD�GL�LVFUL�
]LRQH�DOOD�6,)&�(in occasione del Congresso di 
Palermo) è sufficiente versare la quota annua di 
���(XUR sul &RQWR�FRUUHQWH�SRVWDOH�Q��������
������intestato a 6RFLHWj�,WDOLDQD�)LEURVL�&LVWL�
FD��6,)&), Casella Postale 7039 - 00100 Roma 
Nomentano (causale: iscrizione 2005)�
  
3HU�FKL�QRQ�VL�q�DQFRUD�LVFULWWR�IRUPDOPHQWH�
DOOD�6,)& occorre versare la quota di ���(XUR 
sul &RQWR�FRUUHQWH�SRVWDOH�Q��������������inte-
stato a 6RFLHWj�,WDOLDQD�)LEURVL�&LVWLFD��6,)&), 
Casella Postale 7039 - 00100 Roma Nomentano 
(causale: “iscrizione 2005”) e contestualmente 
inviare la VFKHGD�GL�LVFUL]LRQH. 
La scheda di iscrizione si trova alla pagina web 
http://www.fibrosicistica.it/pagina.jsp?id=iscrizioni_gifc 
Potete compilarla direttamente on-line oppure 
scaricarla in formato word, compilarla ed inviarla 

per posta elettronica a sifc@libero.it, per fax allo 055-
/5662474 oppure per posta a tradizionale "Filippo Festini 
c/o Centro Fibrosi Cistica della Toscana, Ospedale Me-
yer, via L. Giordano 13, 50132 Firenze"  
  
&KL�VL�q�LVFULWWR�R�KD�SDJDWR�OD�TXRWD�LQ�RFFDVLRQH�
GHO�0HHWLQJ�GL�&DVHUWD del marzo scorso, è già in rego-
la con l'iscrizione per il 2005 e non deve fare nulla.�
 �
Se volete comunicare YDULD]LRQL�GL�LQGLUL]]R��GL�SRVWD�
HOHWWURQLFD�H�GL�QXPHUR�WHOHIRQLFR, oppure desiderate 
la FDQFHOOD]LRQH dal database della SIFC, inviate una 
mail a sifc@libero.it 

&DPSDJQD�,VFUL]LRQL�6,)&������

F�F�SRVWDOH�Q���

�������������
� ��� �����  !� "# %$�&�"%')( �!� *+� �  ), (  )�- /.%( 0%1 ")�%(324( ��� ( '5 +6 &�� .-2

),  
Casella Postale 7039  -  00100 Roma Nomentano  

%5(9,�
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$XURUD�3��%XVK�$��*XVWDIVVRQ�3�� HW�DO��0XOWLSOH�EUHDWK�ZDVKRXW�DV�D�PDUNHU�RI� OXQJ�GLVHDVH� LQ�SUHVFKRRO�
FKLOGUHQ�ZLWK�F\VWLF�ILEURVLV�$P�-�5HVSLU�&ULW�&DUH�0HG�������)HE������������������(SXE������2FW������
.UDHPHU�5��%OXP�$��6FKLEOHU�$��HW�DO��9HQWLODWLRQ�LQKRPRJHQHLWLHV�LQ�UHODWLRQ�WR�VWDQGDUG�OXQJ�IXQFWLRQ�LQ�SD�
WLHQWV�ZLWK�F\VWLF�ILEURVLV�$P�-�5HVSLU�&ULW�&DUH�0HG�������)HE������������������(SXE������1RY�����
 

Entrambi i lavori hanno considerato l’indice di clearance polmonare il quale, poichè valuta l’inomogeneità della venti-
lazione, può rappresentare un marker precoce di danno funzionale polmonare. Gli studi sono stati condotti con la 
tecnica del respiro multiplo, Kraemer ha utilizzato il washout dell’azoto, Aurora il washout di una miscela di esafluo-
ruro di zolfo.  
Aurora dimostra come in una popolazione di 40 bambini FC di età 2-5 anni l’indice individua più precocemente il 
danno funzionale rispetto alla pletismografia ed alla spirometria ed è di più facile esecuzione.  
Kraemer dimostra che, in una popolazione di 142 FC seguiti dall’età di 6 anni fino all’età di 20 anni, è un indice di 
progressione di malattia più precoce e più sensibile rispetto alla spirometria e alla pletismografia; gli autori conside-
rano inoltre diversi altri parametri (sesso, età, genotipo, inizio infezione da P. aeruginosa) nel tentativo di identificare 
i principali fattori prognostici. Concludono che l’indice di clearance polmonare dovrebbe essere incluso nel follow up 
dei pazienti FC, in particolare per rilevare le alterazioni funzionali precoci nei bambini. Peraltro al momento non ci 
sono sufficienti dati su pazienti adulti e con malattia in fase avanzata per utilizzare il dato come indice prognostico e 
per il timing per il trapianto polmonare. 
 
6P\WK�$��7DQ�.+��+\PDQ�7D\ORU�3��HW�DO��723,&�6WXG\�*URXS�2QFH�YHUVXV�WKUHH�WLPHV�GDLO\�UHJLPHQV�RI�WR�
EUDP\FLQ�WUHDWPHQW�IRU�SXOPRQDU\�H[DFHUEDWLRQV�RI�F\VWLF�ILEURVLV��WKH�723,&�VWXG\��D�UDQGRPLVHG�FRQWURO�
OHG�WULDO�/DQFHW�������)HE����������������������
E’ uno studio in doppio cieco, randomizzato e controllato per valutare l’efficacia e la sicurezza della tobramicina, un 
antibiotico della classe degli aminoglicosidi, in monosomministrazione quotidiana rispetto a tre somministrazioni al 
dì. Sono stati arruolati 244 pazienti afferenti a 21 centri, la tobramicina è stata somministrata alla dose di 10 mg/Kg/
die (aggiustata in base al dosaggio ematico dopo la 4° somministrazione) per 14 giorni, in associazione al ceftazidi-
me. Al termine della terapia non sono state osservate differenze statisticamente significative tra i due gruppi per 
quanto riguarda l’incremento del FEV1 e le variazioni dei valori di creatininemia. Considerando solo i pazienti in età 
pediatrica si è osservata tra i due gruppi una differenza statisticamente significativa per quanto riguarda le variazioni 
della creatininemia, ma tale differenza è significativa esclusivamente nell’analisi dei dati per protocol (analizzandoli 
secondo intention to treat non è significativa), ed ha scarso rilievo clinico. 
 
9DQGHQEXVVFKH�+/��.OHSVHU�0(��6LQJOH�GDLO\�WREUDP\FLQ�GRVLQJ�LQ�F\VWLF�ILEURVLV��LV�LW�EHWWHU�IRU�WKH�SDWLHQWV�
RU�WKH�EXJV"�/DQFHW�������)HE���������������������
Sullo stesso numero di Lancet è stato pubblicato un commento che muove diverse critiche al lavoro, in particolare 
afferma che gli indici di nefrotossicità considerati non sono significativamente diversi nei due gruppi, la concentrazio-
ne urinaria di N-acetil-beta-D-glucosaminidasi, indice più sensibile, è stata valutata solo in una parte di pazienti ed i 
dati non sono riportati in modo completo. Inoltre mancano dati circa concomitanti e precedenti terapia nefrotossiche, 
non è stata dosata la concentrazione e l’attività degli aminoglicosidi nell’escreato e non è stata valutata l’eventuale 
diversa insorgenza di resistenza agli antibiotici nei due gruppi 
 
%LVKRS�&��+XGVRQ�90��+LOWRQ�6&��:LOGH�&��$�SLORW�VWXG\�RI�WKH�HIIHFW�RI�LQKDOHG�EXIIHUHG�UHGXFHG�JOXWDWKLRQH�
RQ�WKH�FOLQLFDO�VWDWXV�RI�SDWLHQWV�ZLWK�F\VWLF�ILEURVLV�&KHVW�������-DQ�����������������
Si tratta di un studio randomizzato, controllato, in doppio cieco, durato 8 settimane, che ha valutato la somministra-
zione di glutatione (GSH) per via inalatoria vs placebo in 19 paz affetti da FC. 
Studi precedenti hanno evidenziato che nella FC i livelli intracellulari di GSH sono normali, ma si verifica un ridotto 
passaggio nel lume bronchiale, secondario al difetto di CFTR 
Il GSH è un antiossidante, contribuisce ad una corretta viscosità del muco e interviene nei meccanismi di regolazio-
ne della risposta flogistica ed immunitaria.  
Non si sono osservate differenze significative tra i due gruppi per quanto riguarda variazioni di FEV1, FVC, BMI, 6’ 
walking test, mentre si è osservato un aumento significativo di FEF 25-75, PEF, e un miglioramento soggettivo 
(benessere generale, tosse, caratteristiche dell’escreato) nel gruppo trattato con GSH. Gli autori imputano la manca-
ta risposta su FEV1 e FCV principalmente alla brevità dello studio. 

 

6HJQDOD]LRQL�H�FRPPHQWL�GDOOD�OHWWHUDWXUD�)&�
In questa rubrica alcuni operatori sanitari FC segnaleranno in ogni numero alcuni articoli recenti nei diversi 
campi di interesse della FC che ritengono di particolare interesse, accompagnandoli con un breve commento 
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3QHXPRORJLD�- a cura di Bianca Grosso (Torino) 
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0DUVKDOO�%&��%XWOHU�60��6WRGGDUG�0��0RUDQ�$0��HW�DO��(SLGHPLRORJ\�RI�F\VWLF�ILEURVLV�UHODWHG�GLDEHWHV��-�3H�
GLDWU�������0D\����������������
 

Scopo dello studio è la valutazione dei fattori di rischio per lo sviluppo di Diabete CF – correlato (CFRD). E’ stato uti-
lizzato un registro nazionale (Epidemiologic Study of Cystic Fibrosis) ,analizzando i dati di 8247 pazienti adolescenti 
ed adulti. I risultati confermano che l’età, il sesso femminile e l’insufficienza pancreatica sono fattori di rischio; inoltre 
evidenzia come i pazienti con CFRD hanno una pneumopatia più severa, un peggiore stato nutrizionale ed una più 
frequente associazione con epatopatia.  
 
/L�=��.RVRURN�05��)DUUHOO�30��HW�DO��/RQJLWXGLQDO�GHYHORSPHQW�RI�PXFRLG�3VHXGRPRQDV�DHUXJLQRVD�LQIHFWLRQ�
DQG�OXQJ�GLVHDVH�SURJUHVVLRQ�LQ�FKLOGUHQ�ZLWK�F\VWLF�ILEURVLV��-$0$�������)HE������������������
 

Gli autori descrivono, in uno studio osservazionale di coorte prospettica comprendente 56 pazienti diagnosticati per 
screening e seguiti per 16 anni, la transizione dalla assenza di Pseudomonas Aeruginosa (PA), all’isolamento di PA 
non – mucoide (considerato possibilmente eradicabile) e di PA mucoide (considerato difficilmente eradicabile o non 
eradicabile). Essi osservano come tutti i pazienti con PA mucoide hanno avuto in passato la presenza di PA non – 
mucoide e come l’uso di antibiotici anti – PA (non meglio specificati ed usati solo in presenza di sintomi) tenda ad 
allungare di 1.5 – 3 anni il passaggio dal fenotipo non – mucoide a quello mucoide. Il timing del passaggio da PA 
non – mucoide a mucoide sembra avvenire in tempi molto lunghi (mediana circa 11 anni), e l’uso di antibiotici anti – 
PA (usati solo in presenza di sintomi e non in base alla coltura) allunga i tempi per tale transizione di circa 1.5 – 3 
anni rispetto ai pazienti non trattati con antibiotici anti – PA. Gli autori concludono segnalando l’esigenza di eviden-
ziare la precoce acquisizione di PA e l’esistenza di una prolungata “finestra” per decidere un eventuale aggressivo 
trattamento anti – PA. 
 
&DVWDOGR�*��3ROL]]L�$��7RPDLXROR�5��HW�DO�&RPSUHKHQVLYH�F\VWLF�ILEURVLV�PXWDWLRQ�HSLGHPLRORJ\�DQG�KDSOR�
W\SH�FKDUDFWHUL]DWLRQ�LQ�D�VRXWKHUQ�,WDOLDQ�SRSXODWLRQ��$QQ�+XP�*HQHW�������-DQ����3W������������
 

Viene descritto, in uno studio osservazionale trasversale, il risultato dello screening della parte codificante del gene 
CFTR in 371 pazienti di Campania, Puglia e Basilicata. Vengono caratterizzati il 91.5% dei cromosomi, identificando 
anche un panel di mutazioni peculiari delle regioni esaminate. Si conclude che la conoscenza delle epidemiologia 
molecolare di questa area geografica può essere un utile contributo negli aspetti diagnostici e di consiglio genetico. 
 
5RGPDQ�'0��3ROLV�-0��+HOWVKH�6/��HW�DO��/DWH�GLDJQRVLV�GHILQHV�D�XQLTXH�SRSXODWLRQ�RI�ORQJ�WHUP�VXUYLYRUV�
RI�F\VWLF�ILEURVLV��$P�-�5HVSLU�&ULW�&DUH�0HG�������0DU������������������(SXE������'HF������
 

Gli autori descrivono, in uno studio osservazionale trasversale, una coorte di 55 pazienti over 40, suddividendoli in 
un gruppo diagnosticato più precocemente (età mediana alla diagnosi 2 anni e fino ad un massimo di 15 anni) ed 

0RVV� 5%�� 0D\HU�+DPEOHWW� 1�� :DJHQHU� -�� HW� DO�� 5DQGRPL]HG�� GRXEOH�EOLQG�� SODFHER�FRQWUROOHG�� GRVH�
HVFDODWLQJ�VWXG\�RI�DHURVROL]HG�LQWHUIHURQ�JDPPD��E�LQ�SDWLHQWV�ZLWK�PLOG�WR�PRGHUDWH�F\VWLF�
ILEURVLV�OXQJ�GLVHDVH�3HGLDWU�3XOPRQRO�������0DU����������������
L’interferon gamma (IFN� è una citochina con attività immunomodulatrice, antibatterica, antiproliferativa e antifibroti-
ca, inoltre modula la produzione e l’attività di altre citochine e chemochine. Nella FC è stata osservata una ridotta 
produzione di IFN� da parte dei monociti circolanti, inoltre è stata evidenziata una correlazione tra la produzione di 
IFN�in risposta a 3�DHUXJLQRVD e la funzione polmonare. 
Si tratta di uno studio randomizzato, controllato in doppio cieco, che ha arruolato 66 paz distribuiti in 3 gruppi: trattati 
con IFN   1000 g  , con IFN   500 g e con placebo 3 volte a settimana per 12 settimane. 
Non si sono osservate differenze significative tra i tre gruppi per tutti gli endpoints considerati, né primari (variazioni 
di FEV1 e densità batterica nell’escreato) né secondari (necessità di trattamento antibiotico anti-pseudomonas, o-
spedalizzazioni e livelli di IL-8, elastasi, mieloperossidasi, DNA e PMN nell’escreato) 
 
'HWHUGLQJ� 5�� 5HWVFK�%RJDUW� *�� 0LOJUDP� /�� HW� DO�� &\VWLF� )LEURVLV� )RXQGDWLRQ� 7KHUDSHXWLFV� 'HYHORSPHQW�
1HWZRUN�6DIHW\�DQG�WROHUDELOLW\�RI�GHQXIRVRO�WHWUDVRGLXP�LQKDODWLRQ�VROXWLRQ��D�QRYHO�3�<��UHFHSWRU�DJRQLVW��
UHVXOWV�RI�D�SKDVH���SKDVH���PXOWLFHQWHU� VWXG\� LQ�PLOG� WR�PRGHUDWH�F\VWLF� ILEURVLV�3HGLDWU�3XOPRQRO�������
$SU����������������
Il denufosol, agonista a lunga durata d’azione dei recettori P2Y2 , stimola il battito ciliare e la secrezione di cloro non 
CFTR-mediata. Lo studio, in doppio cieco, randomizzato e controllato, valuta in 37 paz FC adulti e 24 paz in età pe-
diatrica con malattia lieve e moderata la sicurezza e la tollerabilità di singole dosi crescenti della molecola, e succes-
sivamente di due somministrazioni al giorno per 5 giorni della dose più alta tollerata. La molecola è risultata ben tol-
lerata; è in via di pubblicazione uno studio sulla sicurezza ed efficacia della terapia protratta per 28 giorni. 
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6HJQDOD]LRQL�H�FRPPHQWL�GDOOD�OHWWHUDWXUD�)&�

(SLGHPLRORJLD�- a cura di Donatello Salvatore (Potenza) 
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0XHOOHU�%UDQGHV�&��+ROO�5:��1DVWROO�0��HW�DO�1HZ�FULWHULD�IRU�LPSDLUHG�IDVWLQJ�JOXFRVH�DQG�VFUHHQLQJ�IRU�GLD�
EHWHV�LQ�F\VWLF�ILEURVLV��(XU�5HVSLU�-�������$SU�������������
 

Il punto della situazione della diagnosi di CFRD  a sostegno del fatto che gli ultimi criteri suggeriti dall’ADA nel 2003 
non sono totalmente applicabili al quadro di diabete FC-correlato. 
 
5DILL�0��&KDSPDQ�.��6WHZDUW�&��HW�DO��&KDQJHV�LQ�UHVSRQVH�WR�LQVXOLQ�DQG�WKH�HIIHFWV�RI�YDU\LQJ�JOXFRVH�WROHU�
DQFH�RQ�ZKROH�ERG\�SURWHLQ�PHWDEROLVP�SDWLHQWV�ZLWK�F\VWLF�ILEURVLV��$P�-�&OLQ�1XWU�������)HE��������������
 

Uno studio piuttosto accurato, a dispetto della scarsa numerosità dei pazienti,  che utilizza nuove metodiche di valu-
tazione del metabolismo proteico e del REE; il tutto a conferma del prevalere di uno stato di catabolismo proteico al 
momento della diagnosi di diabete che può essere corretto dall’inserimento di  una precoce terapia insulinica. 
�
$ULV�50��*XLVH�7$��&\VWLF�ILEURVLV�DQG�ERQH�GLVHDVH��DUH�ZH�PLVVLQJ�D�JHQHWLF�OLQN"�(XU�5HVSLU�-�������
-DQ������������
 

Un buon editoriale sulla complessità della regolazione del metabolismo del calcio e sulle sue  possibili alterazioni, 
geneticamente determinate a vari livelli, in fibrosi cistica. 
 
.LQJ�6-��7RSOLVV�'-��.RWVLPERV�7��HW�DO��5HGXFHG�ERQH�GHQVLW\�LQ�F\VWLF�ILEURVLV��'HOWD)����PXWDWLRQ�LV�DQ�
LQGHSHQGHQW�ULVN�IDFWRU��(XU�5HVSLU�-�������-DQ�������������
 

Un valido studio trasversale su pazienti adulti, per identificare i  fattori di rischio per lo sviluppo di osteoporosi in fi-
brosi cistica; la presenza della mutazione DeltaF508, il sesso maschile, lo stato malnutrizionale  e la severità della 
malattia polmonare sono fattori di rischio indipendenti per lo sviluppo di osteoporosi.  
 
6DZ\HU�60��)DUUDQW�%��&HUULWHOOL�%��HW�DO��$�VXUYH\�RI�VH[XDO�DQG�UHSURGXFWLYH�KHDOWK�LQ�PHQ�ZLWK�F\VWLF�ILEUR�
VLV��QHZ�FKDOOHQJHV�IRU�DGROHVFHQW�DQG�DGXOW�VHUYLFHV��7KRUD[�������$SU���������������
 

Può sorprendere,  ma pare che, nonostante tutte le lotte combattute per il diritto del malato ad essere informato sul 
proprio stato di salute, in Australia non si arrivi ancora a dare  una corretta e tempestiva comunicazione dello stato di 
infertilità ai pazienti di sesso maschile. Siamo sicuri che questo non succeda anche da noi? 
 
*RQ]DOHV�*RQ]DOHV�&��*DUFLD�+R\RV�0��7UXMLOOR�7LHEDV�0-��HW�DO��$SSOLFDWLRQ�RI�IHWDO�'1$�GHWHFWLRQ�LQ�PDWHU�
QDO�SODVPD��D�SUHQDWDO�GLDJQRVLV�XQLW�H[SHULHQFH��-�+LVWRFKHP�&\WRFKHP�������0DU���������������
 

Una concreta  prospettiva di diagnosi prenatale non invasiva potrebbe aprirsi per la diagnosi di fibrosi cistica. Lo stu-
dio sembra promettente. 

 

6HJQDOD]LRQL�H�FRPPHQWL�GDOOD�OHWWHUDWXUD�)&�
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(QGRFULQRORJLD�H�ULSURGX]LRQH�- a cura di Giovanna Pizzamiglio (Milano) 

uno diagnosticato tardivamente (età mediana alla diagnosi 48.8 anni ed a partire dai 24 anni). Si evidenziano diffe-
renze fra i 2 gruppi in termini di prevalenza dell’insufficienza pancreatica, diabete e funzionalità respiratoria a vantag-
gio dei pazienti con diagnosi tardiva. Tale gruppo aveva inoltre minore presenza di Pseudomonas aeruginosa nella 
coltura dell’espettorato ed un’elevata presenza di micobatteri non tubercolari. Gli autori concludono che, pur nel limi-
te della osservazione di un piccolo numero di pazienti,i soggetti con diagnosi in età adulta costituiscono un sotto – 
gruppo con caratteristiche diverse rispetto a coetanei diagnosticati precocemente. 

&RKHQ�-5��6FKDOO�-,��,WWHQEDFK�5)��HW�DO��)HFDO�HODVWDVH��SDQFUHDWLF�VWDWXV�YHULILFDWLRQ�DQG�LQIOXHQFH�RQ�QXWUL�
WLRQDO�VWDWXV�LQ�FKLOGUHQ�ZLWK�F\VWLF�ILEURVLV��-�3HGLDWU�*DVWURHQWHURO�1XWU����������������������
 

Studio osservazionale, interessante perché stressa l’importanza dell’elastasi fecale per studiare la funzionalità pan-
creatica. I pazienti, con residua funzione di elastasi fecale hanno un maggior riassorbimento dei grassi, migliorano il 
loro stato nutrizionale e migliorano la crescita. Da segnalare come sia frequente la errata classificazione dei pazienti 
come sufficienti ed insufficienti pancreatici.  
 
%DNHU�66��%RURZLW]�'��'XII\�/��HW�DO��3DQFUHDWLF�HQ]\PH�WKHUDS\�DQG�FOLQLFDO�RXWFRPHV�LQ�SDWLHQWV�ZLWK�F\VWLF�
ILEURVLV��-�3HGLDWU������������������
Questo lavoro, anch’esso di tipo osservazionale,  è interessantissimo, da leggere, perché smonta tutte le nostre con-
vinzioni sulla valutazione della terapia con enzimi pancreatici; suggerisce di misurare altre misure di outcome di effi-
cacia per la cura della insufficienza pancreatica rispetto ai tradizionali parametri di crescita e sintomi gastro – intesti-
nali. 

1XWUL]LRQH�- a cura di Maria Lucia Furnari (Palermo) 
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7RIH�6��0RUHQR�-&��$ORQVR�0��HW�DO��,QVXOLQ�VHFUHWLRQ�DEQRUPDOLWLHV�DQG�FOLQLFDO�GHWHULRUDWLRQ�UHODWHG�WR�LP�
SDLUHG�JOXFRVH�WROHUDQFH�LQ�F\VWLF�ILEURVLV��(XURSHDQ�-�RI�(QGRFULQRORJ\������������������
 

Questo studio, osservazionale trasversale, ribadisce il peggioramento delle condizioni cliniche dei pazienti con intol-
leranza al glucosio ed inoltre apre la questione se trattare precocemente questi pazienti con insulina per migliorare lo 
stato clinico.  
 

*XQQHO�6�&KULVWHQVHQ�1.��0F�'RQDOG�&��HW�DO��$WWLWXGHV�WRZDUG�SHUFXWDQHRXV�HQGRVFRSLF�JDVWURVWRP\�SOD�
FHPHQW�LQ�F\VWLF�ILEURVLV�SDWLHQWV��-��3HGLDWU�*DVWURHQWHURO�1XWU���������������������
 
:DONRZLDN�7��6DQGV�7��1RZDNRZVND�$��7�HW�DO��(DUO\�GHFOLQH�RI�SDQFUHDWLF�IXQFWLRQ�LQ�&)�SDWLHQWV�ZLWK�FODVV�
��RU���&)75�PXWDWLRQV��-�3HGLDWU�*DVWURHQWHURO�DQG�1XWU�����������������
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*DVWURHQWHURORJLD�- a cura di Maria Lucia Furnari (Palermo) 

6HJQDOD]LRQL�H�FRPPHQWL�GDOOD�OHWWHUDWXUD�)&�

+DUGLQ�'6��5LFH�-��$KQ�&��HW�DO��*URZWK�KRUPRQH�WUHDWPHQW�HQKDQFHV�QXWULWLRQ�DQG�JURZWK�LQ�FKLOGUHQ�ZLWK�
F\VWLF�ILEURVLV�UHFHLYLQJ�HQWHUDO�QXWULWLRQ��-�3HGLDWU�������������������
In questo studio viene valutata l’efficacia del GH in associazione alla supplementazione entrale.  E’ uno studio RCT 
con due gruppi di pazienti che hanno supplementi nutrizionali enterali già due anni prima del reclutamento. Nella fa-
se di intervento un gruppo ha praticato 2 anni di GH ed un gruppo solo 1 anno: si è visto un netto miglioramento del-
la crescita nel gruppo trattato per due anni. Lavoro scontato 

6FUHHQLQJ�- a cura di Maria Lucia Furnari (Palermo) 

&DVWHOODQL�&��3LFFL�/��6FDUSD�0��HW�DO��&\VWLF�ILEURVLV�FDUULHUV�KDYH�KLJKHU�QHRQDWDO�LPPXQRUHDFWLYH�WU\SVLQR�
JHQ�YDOXHV�WKDQ�QRQ�FDUULHUV��$P�-�0HG�*HQHW�$�������$SU����������
 

Interessante studio osservazionale che evidenzia il rapporto tra livelli di IRT e la probabilità di essere portatore sano 
di mutazioni CFTR. 
 
'LOODUG�-3��&DUVRQ�&/��8QFHUWDLQW\�PDQDJHPHQW�IROORZLQJ�D�SRVLWLYH�QHZERUQ�VFUHHQLQJ�IRU�F\VWLF�
ILEURVLV���-�+HDOWK�&RPPXQ�������-DQ�)HE���������������
 

Questo lavoro mette  in luce gli aspetti psicologici dello screening neonatale. Argomento già molto trattato in prece-
denza 
 
*URVVH�6'��%R\OH�&$��&RUGHUR�-)��1HZERUQ�VFUHHQLQJ�IRU�F\VWLF�ILEURVLV��UHFRPPHQGDWLRQV�IURP�WKH�&HQ�
WHUV�IRU�'LVHDVH�&RQWURO�DQG�3UHYHQWLRQ��$P�)DP�3K\VLFLDQ�������$SU��������������������� 

7UDSLDQWR�- a cura di Maria Lucia Furnari (Palermo) 

GH�OD�7RUUH�0��3HQD�(��&DOYLQ�0��HVW�DO��%DVLOL[LPDE�LQ�OXQJ�WUDQVSODQWDWLRQ��SUHOLPLQDU\�H[SHULHQFH��7UDQV�
SODQW�3URF�������$SU���������������
L’introduzione del basiliximab, un nuovo anticorpo monoclonale anti-interleuchina 2,sembra ridurre l’incidenza di ri-
getto acuto e mostra un buon profilo di sicurezza in termini di controllo delle infezioni e di effetti collaterali. 
 
/DPD�5��6DQWRV�)��$OYDUH]�$��HW�DO��$QDO\VLV�RI�OXQJ�WUDQVSODQW�UHFLSLHQWV�VXUYLYLQJ�EH\RQG���\HDUV��7UDQV�
SODQW�3URF�������$SU���������������
 
$OYDUH]�$��$OJDU�)-��6DQWRV�)��HW�DO�3HGLDWULF�OXQJ�WUDQVSODQWDWLRQ��7UDQVSODQW�3URF�������$SU����������������

)LVLRWHUDSLD�- a cura di Sergio Zuffo (Firenze) e Michele D’Andria (Potenza) 

0DLQ�(��3UDVDG�$��YDQ�GHU�6FKDQV�&��&RQYHQWLRQDO�FKHVW�SK\VLRWKHUDS\�FRPSDUHG�WR�RWKHU�DLUZD\�FOHDUDQFH�
WHFKQLTXHV�IRU�F\VWLF�ILEURVLV��&RFKUDQH�'DWDEDVH�RI�6\VWHPDWLF�5HYLHZV�������,VVXH����
Gli RELHWWLYL della revisione sono stati quelli di comparare la CCPT alle altre tecniche di clearance riguardo agli effetti 
sulla funzionalità respiratoria, alle preferenze individuali, all’aderenza, alla qualità di vita e per altri outcomes. 
La VWUDWHJLD�GL�ULFHUFD ha compreso l’utilizzo del registro dei trials  relativo alla fibrosi cistica della Cochrane Library, 
ma anche di altre banche dati come CINHAL e AMED dal 1982 e dal 1985 rispettivamente, fino al 2002. Sono stati 
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0LJGDO�0��&KXG]\QVND�3RPLDQRZVND�(��9DXVH�(��HW�DO��5DSLG��QHHGOH�IUHH�GHOLYHU\�RI�OLGRFDLQH�IRU�UHGXFLQJ�
WKH�SDLQ�RI�YHQLSXQFWXUH�DPRQJ�SHGLDWULF�VXEMHFWV��3HGLDWULFV�������$SU��������H�������
Questo articolo porta importanti elementi di novità per chi si occupa del dolore da venipuntura, un problema di enor-
me rilievo nei bambini FC, sottoposti fin dalla nascita a frequentissimi prelievi, flebo e incannulamenti venosi. Il trau-
ma delle ripetute punture può lasciare segni indelebili nel vissuto del bambino FC e può avere un effetto negativo 
sulla futura compliance. Questo problema è stato finora trascurato in ambito FC anche per la mancanza di possibili 
soluzioni. Recentemente sono stati introdotti due sistemi di controllo farmacologico del dolore da venipuntura: la po-
mata Emla e l'Entonox (Protossido d'azoto premiscelato al 50%), che però presentano elementi di criticità per l'uso in 
bambini FC. La prima è un efficace anestetico cutaneo ma ha un tempo di azione molto lungo e provoca vasocostri-
zione, rendendo spesso impossibile il suo uso per l'incannulamento. Il secondo è un sedoanalgesico efficace e rapi-
do (ormai larghissimamente usato in Francia ed in Gran Bretagna) ma di uso non maneggevole e finora con limitate 
esperienze su bambini FC: il rischio nei bambini FC con intrappolamenti di aria è quello di un accumulo e di un so-
vraddosaggio del farmaco. Inoltre non può essere usato sotto i 3 anni. Lo studio di Migdal e coll. presenta i risultati 
preliminari di un RCT su di nuovo sistema (ALGORX) basato sulla somministrazione transcutanea di lidocaina in 
particelle finissime, utilizzando una "penna" iniettrice che funziona ad elio compresso. Il sistema non usa aghi e non 
è invasivo ed ha un'azione anestetica locale molto rapida (3 minuti). Le misurazioni del dolore fatte con la Faces 
Pain Scale mostrano un dolore da venipuntura significativamente minore che nei bambini trattati con placebo. Le 
possibili applicazioni cliniche di questo sistema meritano di essere valutate con grande attenzione da chi si occupa di 
bambini FC. 
 
*UDII�*5��6WDUN�-0��*UXHEHU�5��1HEXOL]HG�IHQWDQ\O�IRU�SDOOLDWLRQ�RI�G\VSQHD�LQ�D�F\VWLF�ILEURVLV�SDWLHQW��5HVSL�
UDWLRQ�������1RY�'HF��������������
Rimanendo al tema del dolore nel paziente FC, merita una menzione questo case report sull'utilizzo del fentanyl per 
via aerosolica somministrato ad un paziente FC in gravi condizioni, per ridurre la sensazione di fame d'aria. Il tema di 
una adeguata palliazione per i pazienti FC nella fase terminale della loro vita dovrà impegnare sempre più l'attenzio-
ne di chi si prende cura dei pazienti FC. 

 

6HJQDOD]LRQL�H�FRPPHQWL�GDOOD�OHWWHUDWXUD�)&�
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7HUDSLD�GHO�GRORUH�- a cura di Filippo Festini (Firenze) 

selezionati trials randomizzati o quasi-randomizzati, inclusi quelli con disegno cross-over, che prendessero in consi-
derazione il confronto tra CCPT rispetto ad altre tecniche. Sono stati esclusi studi che avessero durata inferiore ai 
sette giorni. Dei 78 studi identificati ne sono stati LQFOXVL solo 29 per un totale di 475 pazienti.  
5LVXOWDWL� non sono state riscontrate differenze tra CCPT e le altre tecniche di clearance per l’outcome funzionalità 
respiratoria. Gli studi eseguiti durante le fasi di riacutizzazione hanno mostrato un recupero relativamente importante 
della funzionalità polmonare indipendentemente dalla tecnica di clearance impiegata. Gli studi a lungo termine han-
no dimostrato piccoli miglioramenti o deterioration over time. Dieci studi hanno riportato le preferenze individuali per 
la tecnica a favore di quelle autogestite. Per l’eterogeneità nella misurazione della preferenza non è stato possibile 
fare una metanalisi al riguardo. La FRQFOXVLRQH degli autori è che non si dimostra alcun vantaggio della fisioterapia 
convenzionale rispetto alle altre tecniche di clearance delle vie aeree relativamente alla  funzione respiratoria. Vi è 
un trend fra i pazienti a preferire tecniche autogestite. I limiti della revisione vengono imputati alla VFDUVLWj�GL�WULDOV�
FRQ�EXRQ�GLVHJQR�GHOOR�VWXGLR��DGHJXDWDPHQWH�SRWHQWL��H�D�OXQJR�WHUPLQH��
La lettura di questa revisione sistematica  fa riflettere sull’opportunità di utilizzare FULWHUL�QHOOD VFHOWD�GHOOH�WHFQLFKH  
per i pazienti FC, FKH�WHQJDQR�PDJJLRUPHQWH�LQ�FRQVLGHUD]LRQH�OD�SUHIHUHQ]D�LQGLYLGXDOH�H�O¶DXWRJHVWLELOLWj.�

3DQDJHD�6��:LQVWDQOH\�&��:DOVKDZ�0-��/HGVRQ�0-��+DUW�&$��(QYLURQPHQWDO�FRQWDPLQDWLRQ�ZLWK�DQ�HSLGHPLF�
VWUDLQ�RI�3VHXGRPRQDV�DHUXJLQRVD�LQ�D�/LYHUSRRO�F\VWLF�ILEURVLV�FHQWUH��DQG�VWXG\�RI�LWV�VXUYLYDO�RQ�GU\�VXU�
IDFHV��-�+RVS�,QIHFW�������)HE��������������
Le vie di trasmissione finora accertate di 3VHXGRPRQDV�DHUXJLQRVD (PA) in FC sono il contatto diretto o indiretto con 
le mucose respiratorie di un paziente FC e le "droplet", goccioline provenienti dalle vie respiratorie di diametro supe-
riore a 0.5 µm e che non superano il metro di distanza dall'emittente. E' tuttora controverso se PA possa trasmettersi 
per via respiratoria vera, cioè per sospensione del batterio in aria. Lo studio di Panagea e coll. porta un contributo su 
questo interrogativo.  Lo studio aveva lo scopo di determinare il grado di contaminazione ambientale del Centro FC 
di Liverpool causato da uno specifico ceppo epidemico di PA identificato in quel centro e, successivamente estesosi 
anche ad altri, il Liverpool epidemic strain (LES) appunto. Si trattava di capire i possibili reservoirs e le vie di trasmis-
sione. La contaminazione ambientale da LES PA è stata riscontrata solo in stretta prossimità dei pazienti colonizzati 
ed è stata riscontrata anche una maggior sopravvivenza del LES PA su superfici inerti rispetto ad altri ceppi trasmis-
sibili. Ma l'aspetto più interessante è che il LES PA è stato riscontrato in campioni di aria prelevati nella stanza di de-

3UHYHQ]LRQH�GHOOH�LQIH]LRQL�UHVSLUDWRULH�- a cura di Filippo Festini (Firenze) 
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genza dei pazienti colonizzati, nei corridoi del reparto e nell’ambulatorio del Centro FC. Anche se non viene dimo-
strata la trasmissione da paziente a paziente per via aerea, gli autori concludono sostenendo che la sola contamina-
zione ambientale non è in grado di spiegare l'epidemia di LES PA nel loro Centro e la disseminazione del LES PA 
per via aerea potrebbe avere un ruolo importante.  
Sicuramente il ruolo della trasmissione aerea vera di PA merita ulteriori studi. 

1HZV�
&KLXGH�LO��(XURSHDQ�%XUNKROGHULD�FHSDFLD�
FRPSOH[�5HIHUHQFH�/DERUDWRU\�
Con la chiusura del laboratorio  per l’ identificazione dei 
membri del %XUNKROGHULD�FHSDFLD�complex diretto dal 
Prof P. Vandamme viene a mancare un importante riferi-
mento per i laboratori Europei,  anche se la disponibilità 
per collaborazioni e consulenze di tale laboratorio rimarrà 
comunque inalterata. La chiusura di tale centro di riferi-
mento può costituire una spinta per potenziare le risorse 
Italiane. Infatti negli ultimi anni  molti laboratori  hanno 
acquisito le conoscenze tecniche necessarie per le indagi-
ni molecolari che riguardano  %XUNKROGHULD�FHSDFLD com-
plex (Laboratorio dell’ ENEA di Roma, Laboratorio del 
Centro FC di Firenze, Laboratorio di Scienze Microbiolo-
giche dell’ Università di Catania, Laboratorio di Microbio-
logia dell’ Università di Torino, solo per citarne alcuni). 
Probabilmente oggi nessuno di questi laboratori può so-
stenere il carico di indagini dell’ intero territorio naziona-
le, tuttavia con opportuni finanziamenti e progetti di svi-
luppo, tali  strutture  potranno facilmente svolgere il ruolo 
di  veri e propri  Laboratori di riferimento Italiani con un 
notevole risparmio di risorse economiche, accorciamento 
dei  tempi di risposta  ed un generale miglioramento dia-
gnostico delle infezioni dovute a questo complesso grup-
po di microorganismi nei pazienti con FC. 
Silvia Campana (Firenze)�

,O�OLEUR�GHOOD�)RQGD]LRQH�,WDOLDQD�)&��&RQWUROOR�H�
SUHYHQ]LRQH�GHOOH�LQIH]LRQL�UHVSLUDWRULH�QHO�SD]LHQWH�
DIIHWWR�GD�ILEURVL�FLVWLFD��$QDOLVL�H�UHYLVLRQH�FULWLFD�
GHOOD�OHWWHUDWXUD���
 

Nel corso del recente III Seminario di Primavera organizzato dal-
la Fondazione Ricerca FC è stato presentato il libro "Controllo e 
prevenzione delle infezioni respiratorie nel paziente affetto da 
fibrosi cistica. Analisi e revisione critica della letteratura" Questo 
lavoro è stato mosso dall’ obiettivo di condurre una analisi e revi-
sione critica della letteratura scientifica disponibile sui principali 
aspetti del controllo dell’ infezione da microrganismi patogeni 
importanti per la prognosi, in vista della produzione di raccoman-
dazioni cliniche, assistenziali e organizzative in proposito, da o-
perarsi successivamente. 
La revisione è stata condotta da un gruppo di professionisti 
(medici, biologi, infermieri, fisioterapisti) che avevano recente-
mente terminato un percorso formativo sulla metodologia della 
ricerca (“ Dai problemi dei pazienti alla ricerca delle soluzioni, tra 
analisi organizzativa e ricerca clinica”  - Verona, settembre 2002 - 
settembre 2003) sotto la guida e il coordinamento del gruppo 
degli autori, che ha avuto il compito di tracciare le linee generali 
del lavoro, monitorare lo svolgimento del lavoro in tutte le sue 
fasi, attraverso la scelta dei quesiti e la definizione di linee strate-
giche della lettura e analisi critica della letteratura reperita. Copie 
del libro possono essere richieste alla Fondazione Ricerca Fibrosi 
Cistica (fondazione.ricercafc@azosp.vr.it) oppure può essere sca-
ricato in formato pdf dall'area riservata agli operatori di www.
fibrosicistica.it. Il file è di grandi dimensioni (circa 2,5 Mb) ed il 
download richiede quindi un po' di pazienza. 

Cerchiamo collaboratori ! 
 
La redazione di ORIZZONTI FC vuole allargare il gruppo delle persone che collaborano . Chiunque sia interessa-

to a partecipare alla redazione della Newsletter è pregato di contattare Donatello Salvatore all’indirizzo di email 

saverdon@tiscali.it 

&RPPHQWL��SURSRVWH��SURWHVWH«�"�
 
Dal prossimo numero di ORIZZONTI  vorremmo riservare uno spazio alle lettere, le email, i commenti dei nostri 

lettori. Vi invitiamo quindi a mandarci le vostre i mpressioni, le vostre proposte per migliorare la newsletter, i vostri 

interventi su qualsiasi argomento riteniate interessante.  Inviateceli a saverdon@tiscali.it oppure a sifc@libero,it 
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5RPD�����'LFHPEUH������
            

Primo programma preliminare 
 
Presidente del Congresso: Prof. Giuseppe Novelli – Dipartimento di Medicina di Laboratorio –Azienda Ospedaliera 
Universitaria – Policlinico Tor Vergata - Roma 
 

*LRYHGu���'LFHPEUH������
*LRUQDWD�SUHFRQJUHVVXDOH�

 
,QFRQWUR�GHL�ULFHUFDWRUL�GL�EDVH�GHOOD�6,)&�

 
&RUVL�SDUDOOHOL�GL�IRUPD]LRQH�WHRULFR�SUDWLFD��

  
OO�/DERUDWRULR�GL�)LVLRSDWRORJLD�5HVSLUDWRULD��O¶HVVHQ]LDOH�SHU�LO�PHGLFR�HG�LO�ILVLRWHUDSLVWD. 

(fisioterapisti e medici) 
2ELHWWLYL��D��DSSUHQGHUH�LO�VLJQLILFDWR�GHOOH�SULQFLSDOL�PLVXUH�GL�IXQ]LRQH�SROPRQDUH�QHO�FRQWHVWR�GHOOH�PDODWWLH�SROPR�
QDUL�FURQLFKH��LQ�SDUWLFRODUH�OD�ILEURVL�FLVWLFD��E��DSSUHQGHUH�L�FULWHUL�HVVHQ]LDOL�GL�VWDQGDUGL]]D]LRQH�GHOOH�PLVXUH�SULQ�
FLSDOL��F��DSSUHQGHUH�DG�XWLOL]]DUH�OH�LQIRUPD]LRQL�FKH�GHULYDQR�GDOOH�SURYH�GL�IXQ]LRQDOLWj�UHVSLUDWRULD�LQ�ULDELOLWD]LRQH�
UHVSLUDWRULD. 
 

/D�&RQVXOHQ]D�*HQHWLFD�QHOOD�)LEURVL�&LVWLFD��7HRULD�H�3UDWLFD. 
(medici, biologi e tecnici)  

2ELHWWLYL��D��HVSORUDUH�OH�SUREOHPDWLFKH�GHOOD�FRQVXOHQ]D�JHQHWLFD�SHU�ILEURVL�FLVWLFD�DVVRFLDWD�D�WHVW�PROHFRODUL�QRQ�
HVDXVWLYL�GDO�SXQWR�GL�YLVWD�GLDJQRVWLFR��E��DSSUHQGHUH�OH�EDVL�GHO�FDOFROR�VWDWLVWLFR�GHO�ULVFKLR�UHVLGXR�LQ�VRJJHWWL�R�
FRSSLH�D�ULVFKLR��
 

/D�*DVWURHQWHURORJLD�LQ�)LEURVL�&LVWLFD��7HRULD�H�3UDWLFD. 
(medici, infermieri, dietiste) 

2ELHWWLYL��D��GHILQLUH�OH�SL��FRPXQL�FRPSOLFDQ]H�LQ�FDPSR�JDVWURHQWHURORJLFR�H�QHOOD�)LEURVL�&LVWLFD��E��DSSUHQGHUH�LO�
VLJQLILFDWR�H� OH�PRGDOLWj�GHOOH�QXRYH� WHFQLFKH�GL�GLDJQRVL� LQ�JDVWURHQHWHURORJLD��F��DSSUHQGHUH� L�SURWRFROOL�GL� WUDWWD�
PHQWR�GHOOH�HPHUJHQ]H�JDVWURHQWHURORJLFKH�
 
 
 

nel pomeriggio: Assemblea Generale dei Soci SIFC 
 
 

9HQHUGu���'LFHPEUH������
 

Mattina  
− Inaugurazione del Congresso  
− Lettura Magistrale di R. Williamson 
− 1° Sessione: /D�6,)&�LQFRQWUD�OD�6,*(13 
 

Pomeriggio 
− Presentazione orale di una selezione di poster 
− Simposi Paralleli: Antibiotici per aerosol - Tecnologia ed home Care 
− Riunione Registro Italiano Fibrosi Cistica   
− Sessioni Parallele dei Gruppi Professionali 
− Cena sociale 
 
 

6DEDWR���'LFHPEUH�
 

Mattina 
− 2° Sessione: /D�6,)&�LQFRQWUD�OD�6,05,� 
− Simposio: Genotipo e fenotipo nella Fibrosi Cistica 
− Chiusura dei lavori 
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Organo della Società Italiana per lo Studio della Fibrosi Cistica 
Edito a cura della Commissione Editoria e Web della SIFC 
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Filippo Festini 

6RFLHWj�,WDOLDQD�SHU�OR�6WXGLR�GHOOD�)LEURVL�&LVWLFD�
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