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Who do rare diseases affect?

30 MILLION AMERICANS

Malattia Rara?

| HHanHH HH A USA:

1 affetto ogni 1.500persone

on every full bus

A Europa:
1 affetto ogni 2.000persone

A Giappone
1 affetto ogni 2.500persone

That’s ON EVEeYV..cosess 3 | ey

crowded elevator l \ A Autralia:
i{i@é 1 affetto ogni10.000persone
»




LE MALA

[lE RARE IN ES

REMA SIN

6,000- 8,000
OGNI ANNO
CIRCA 250 35% DELLE
INDIVIDUAL NUOVE MR MlﬁzLTAATJ}E MORTI NEL
MENTE
COLPISCONO MALATTIE PRIMO ANNO
MENO DI 5 CRONICHE DI VITA SONO
PERSONE PROGRESSIVE DOVUTE MR .
OGNI 10.000 COSA /DEBILITANTI 30% DEI BAMBINI
’ SONO LE 50% CON MR
MALATTIE COLPISCONO | MUDCIQ:\ISOAFI’\IIT\::\/IA
GLOBALMENTE RARE? BAMBINI
6% POP EU 20%
CIRCA 30 COLPISCONO
(MILIONI 800 IL SNC 95% DELLE
HEREONS) EREDITARIE MALATTIE RARE
Ao NON HANNO
GENICHE TERAPIA

BISOGNO ESTREMO
DI SVILUPPU DI
NUOVE TERAPIE

ORFANE PER

MALATTIE ORFANE

ESI




«..I consider

mysell, the
lucKkiest man
}'m the face

of the IL PRIMO PAZIENTE
“’g MORTO PER UNA

: MALATTIA DEFINIT/
RARA

Death Takes |
Lou Gehrig, |
Baseball Star s

Rare Disease Fatal
for New York Yankee
Diamond Immortal

NEW YORK, June 2. (7). s
Lou Gehrig, great first base-
man of the New York Yan-
kees for 14 years, died tonight!
after two years illness of a’
rare disease that everyone ex-. as
cept he himsell believed in-i . ,n nivrer o« <o .. |




L ODISSEA DELLE MALATTIE RARE

\

According to patients surveyed, it takes: According to patient/caregiver respondents, in order to
get a proper diagnosis, a patient typically visits up to

on average 7.6 years in the US 8 physicians: 4 primary care and

on average 5.6 years in the UK
for a patient with a rare disease to
receive a proper diagnosis and receives misdiagnoses

Data from Rare Diseases Impact Report Apoil3



GRAZIE G.COPPA, ANCON.



MA LE MALATTIE RAREL

SONO MALATTIE
MODERNE ?




B Pathological position, /i
reconstruction
[1 Healthy position

A Osteopetroshel Neolitico
4620c4456 BCEMaligin southeastAlbania

A Anthropological analyses suggested
that the individual was probably male
and aged between 20 years and 30
years, with an estimated stature of
152-9&157-51cm

www.thelancet.comdiabetesendocrinologyVol 8 October2020
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Obferaationum excmpla rara, re-
cognita & aucta.

oS CCESSERE ET o¢ALFA
guedan,guorum Elenchum pagina
poff Prefationem exbibet, -

-

’ .:
I -5,.

tf' ;PWEI?.LEs{f &
I w mncm;aafmxm ;:L}%

C OLONIRE
Apud Maternum Cholinum.

M D LR Xl
!‘:Hm Gratia & Pr.:'m'h:gm L‘df.zﬁf#ﬁ:ﬂ.




Re Enricd/I di
iInghilterra

(14531471)

Soffrivadi problemi
psichiatrici ereditati
dalnonnomaterno
Carlo VI.

Enrico manifesto i primi segni clinici in eta
relativamente giovane, palesando uno stato
catatonico, caratterizzato damnesiae
dadisturbi dissociativial punto da non
riuscire neanche a rendersi conto della
nascita del figlio Edoardo, avvenuta durante
la sua malattia. Schizofrenia



https://it.wikipedia.org/wiki/Amnesia
https://it.wikipedia.org/wiki/Disturbo_dissociativo_dell%27identit%C3%A0

* ANNO -

ETATIS »

Hans Holbein (1497
1543 Pittore Tedesco

Ritratto di Enrico VIII
Galleria Nazionale
D Arte Antica, Roma




ENRICO VIl RENIGHILTERRA
(1491¢ 1547)

 ANNO - /ETATIS

Diabete di tipo 2, sifilide, Sindrome
Cushing mixedema da
ipotiroidismo.

Forse soffriva della Sindrome di Mc
Leod Legata al cromosoma X, la
malattia generalmente colpisce solo
gli uomini, solitamente verso i 40
anni, con sintomi quali cardiopatia e
disordini del movimento, e gravi
sintomi psicologici, inclusi
peggioramento mentale e paranoia.
Tale malattia potrebbe spiegare mol
dei disturbi fisici di Enrico.

Potrebbe persino spiegare perché
divenne piu dispotico invecchiando «
perché alla fine fece decapitare Ann
Bolena



DistrofiaMiotonica

chio (152569)

La distrofia miotonica e rara ed & autosomica dominante. Ne vengono riconosciuti due tipi. Entre
colpiscono i muscoli volontari e un tipo colpisce anche i muscoli involontari. | sintomi iniziano du
I'adolescenza o nella prima eta adulta e comprendono miotonia, debolezza e atrofia dei muscoli
arti distali e dei muscoli facciali. La diagnosi si basa sull'analisi del DNA. | farmaci che stabilizza
membrana sono utili per la miotonia, ma non esiste alcun trattamento per la debolezza, che € ci
di solito rende disabile il paziente.



La CameraegliSposichiamatanelle
cronacheanticheCamergpicta, € una stanza
collocataneltorrione nord-estdel Castello di
San Giorgio dvlantova Ecelebreper ilciclo
di affreschichericoprele suepareti,
capolavoradi Andrea Mantegnaealizzatotra
Il 1465 e il 1474.







DiegoVelazque£1656): Ladeninas, Museo del Prado in Madrid




Mimie Mathy;, attrice



PETRUS GONSALVUS

A (Autore anonimo) (Pedro Gonzale¥537-1618),

La sindrome di Ambras € un sottotipo distinto dell'ipertricosi congenita
generalizzata caratterizzatada un eccessadali peluriafin dallanascita

E una malattia molto rara. Conil passaredel tempo, la crescitadei peli pud
aumentarefino a raggiungerediversicentimetridi lunghezzalLaricorrenzadi casi
familiari suggeriscainabasegeneticae unatrasmissioneautosomicadominante,

Nacque nel 1537 a Tenerife, A dieci anni fu portato in Francia , alla corte di Enric
II, dove rimase per 44 anni. Umanista. Nel 155{%s0 la bellissima Catherine,
ritenuta damigella d'onore della regina Caterid@Medici dalla quale ebbe sei

figli, quattro dei quali affetti da ipertricosi.







LA MONSTRUA VESTIDA
(JuanCarrefiade Miranda 1680 )

Lasindromedi PraderWilli e unamalattia
geneticarara dovutaad anomaliedel
cromosomalbs. L'ipotoniagraveallanascita
comportaproblemialladeglutizionee
all'allattamentoe unritardo dello sviluppo
psicomotoria Sonostate spessasegnalate
caratteristichefaccialipeculiarie manie piedi
molto piccoli. Liperfagiae lamancanzadi
sazietache causaspessonei bambini affetti
di circa due annipbesitagrave e unquadro
clinicocaratterizzatada bassastatura.



