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Grazie a tutti per il supporto e il contributo che date al GNEM-DMP. Con il vostro aiuto, il 
progetto continua a migliorare e a crescere, cosa che sarebbe impossibile senza il vostro 

contributo costante. Il 2016 è stato un anno eccellente in cui abbiamo fatto enormi 
progressi. Speriamo che il 2017 ci porti ulteriori buone notizie e progresso scientifico. 

 
 

In questa sesta edizione della 

newsletter GNEM-DMP: 
 

 Cenni sul simposio annuale della Neuromuscolar Disease Foundation 

(NDF) sulla miopatia GNE (HIBM) 

 Cenni sul summit sulla tutela dei pazienti affetti da miopatia GNE 

 La storia della miopatia GNE: cronologia degli eventi chiave 

 Ultragenyx annuncia il ritiro della domanda di autorizzazione 

all’immissione in commercio per l’acido aceneuramico a rilascio 

prolungato (Ace-ER) in UE 

 Scelte alimentari e buona salute 

 La storia di un partecipante: “Il mio viaggio sin qui”, Rushabh Desai 

 
Per partecipare al registro dei pazienti GNE visitare il sito: www.gnem-dmp.com 

Per ulteriori informazioni sul GNEM-DMP contattare: GNEM@treat-nmd.eu 
Per ulteriori informazioni su Ultragenyx Pharmaceutical Inc. visitare il sito: www.ultragenyx.com/patients/gnem 

Per ulteriori informazioni su TREAT-NMD visitare il sito: www.treat-nmd.eu 

Auguri di un 2017 pieno di buona salute, 
felicità e successo 

Immagine della zona intorno al porto di Newcastle, Regno Unito, città ove risiede il team di cura GNEM-DMP.  

https://www.gnem-dmp.com/
mailto:GNEM@treat-nmd.eu
http://www.ultragenyx.com/patients/gnem/
http://www.treat-nmd.eu/


  
 

 
 

 

SIMPOSIO ANNUALE NDF SULLA MIOPATIA GNE (HIBM) 

31 Agosto - 1° settembre 2016 @UCLA 

NEUROMUSCULAR 
DISEASE FOUNDATION 

JOIN THE GLOBAL EFFORT TO CURE NEUROMUSCULAR DISEASE  

Circa 40 persone tra cui pazienti affetti da miopatia GNE, badanti, membri del direttivo NDF 
, scienziati e operatori sanitari si sono riuniti il 31 agosto 2016 a Los Angeles per il simposio annuale. La sessione mattutina del Giorno 
1, trasmessa in diretta in streaming dalla pagina Facebook di NDF, ha avuto in programma: 

 Il dott. Madhuri Hegde di Emory Genetics ha presentato 
una relazione focalizzata sui test del DNA e l’analisi delle 
mutazioni genetiche nella miopatia GNE. 

 Il dott. Andy Kogelnik di Open Medicine Institute (OMI) ha 
discusso “Medicina di precisione, collaborazione e genomica 
nell’era digitale”, evidenziando le capacità di OMI nella raccolta 
e nell’analisi dei campioni a livello mondiale. 

 Il dott. Stan Krolczyk di Ultragenyx ha illustrato il disegno di 
due studi Ultragenyx attualmente in corso: si tratta degli studi 
di Fase II e Fase III, finalizzati a determinare la sicurezza e 
l’efficacia dell’acido aceneuramico (acido sialico) a rilascio 
prolungato nei pazienti con GNE in grado di deambulare. 

 Il dott. Marjan Huizing dei National Institutes of Health 
(NIH) ha dibattuto sugli studi clinici su ManNAc, con la 
dichiarazione che l’inizio del reclutamento per lo studio di Fase 3 
è previsto per il 2017. 

 
 NDF ha annunciato la collaborazione con il dott. Jerry Mendell 
del Nationwide Children Hospital di Columbus, Ohio, USA per 
l’avviamento del lavoro di pre-sperimentazione di un nuovo 
farmaco nel campo della terapia genetica per la miopatia GNE. 

 Presentazione della dott.ssa Carmen Bertoni sulla terapia 
genetica e le manipolazioni genetiche. 

La sessione pomeridiana del Giorno 1 ha previsto sessioni di break-
out per gli scienziati, moderate dal dott. John Hakimi. Le sessioni 
per i pazienti sono state condotte da Gretchen Kubacky, psichiatra, 
e quelle per i badanti da Judy Clingman, massofisioterapista. 

Le sessioni mattutina/pomeridiana del Giorno 2 del simposio 
hanno previsto workshop formativi di yoga adattativo, massaggio, 
stretching e nutrizione a cura di Mark Clements e Zamia Cohen. 

Per ulteriori informazioni su NDF, visitare il sito Web:  
www.curehibm.org 

 
 
 
 

 
 

Il summit ha avuto un duplice scopo: in primo luogo, far condividere ai pazienti le proprie conoscenze ed esperienze al fine di comprendere 
meglio le esigenze del paziente affetto da miopatia GNE. In secondo luogo, favorire la creazione di reti in modo da mettere in collegamento 
e coinvolgere maggiormente un numero sempre maggiore dei gruppi che operano a sostegno dei pazienti e delle famiglie. 

Erano presenti rappresentanze di pazienti dai seguenti Paesi e regioni: Irlanda del Nord, Regno Unito, Olanda, Isola di Reunion, Spagna, 
Giappone, Germania e Italia. Erano inoltre presenti le seguenti organizzazioni a sostegno dei pazienti: Neuromuscular Disease Foundation 
(NDF) dagli USA, Patients Association for Distal Myopathies (PADM) dal Giappone, Associazione Gli Equilibristi dall’Italia e la Federación de 
Enfermedades Neuromusculare (ASEM) dalla Spagna. 

Il dott. Behin del Centre de Reference de Pathologie Neuromusculaire di Parigi ha fatto una presentazione sulle attuali conoscenze sulla 
miopatia GNE. Mónica Suárez Felgueroso ha presentato una panoramica delle attività svolte in Spagna dalla Federación ASEM a favore dei 
pazienti con malattia neuromuscolare. Yuriko Oda ha discusso l’istituzione e lo sviluppo della Associazione dei pazienti per la miopatia 
distale (Patients Association for Distal Myophathy, PADM), che in Giappone segue 100 persone con miopatia GNE attraverso sei incontri 
all’anno. 

I pazienti presenti al summit si sono resi conto dell’immenso valore di essere connessi ad altri pazienti affetti da GNE e alle loro famiglie; 
l’occasione ha fornito loro la gradita opportunità di condividere esperienze e offrire supporto ad altre persone con la stessa malattia rara. I 
pazienti hanno parlato della propria mobilità personale nell’arco della giornata, analizzando le sfide che i pazienti, le famiglie e i badanti 
affrontano convivendo con la malattia. In particolare, le difficoltà a reperire prestiti finanziari (per esempio per le modifiche strutturali da 
apportare alla casa, ecc.) e avere accesso a servizi addizionali di cura/supporto, con le varianti specifiche di ogni singolo Paese. 

L’incontro è stato parte della collaborazione in corso tra pazienti, organizzazioni di pazienti e settore nel tentativo di favorire il collegamento 
tra i pazienti affetti da miopatia GNE, le loro famiglie e i gruppi a sostegno dei pazienti. Questo accresciuto livello di apertura comunicativa a 
livello di connettività/relazioni/partnership tra i pazienti e le organizzazioni di pazienti a sua volta farà sì che i pazienti ricevano cure e 
supporto adeguati. Per maggiori informazioni contattare patientadvocacy@ultragenyx.com. 

Come partecipanti al registro GNEM-DMP sarete automaticamente avvisati sui prossimi eventi come il summit sulla tutela dei pazienti. Se vi 
è stata diagnosticata la miopatia GNE (conosciuta anche come miopatia ereditaria da corpi inclusi [Hereditary Inclusion Body Miopathy, 
HIBM], miopatia distale con vacuoli cerchiati [Distal Miopathy with Rimmed Vacuoles, DMRV], miopatia che risparmia i quadricipiti 
[Quadriceps-Sparing Myopathy, QSM], miopatia di Nonaka o miopatia da corpi inclusi di tipo 2 [Inclusion Body Miopathy Type 2, IBM Type 
2]) ma non siete ancora registrati, potete farlo accedendo al sito web dello studio (www.gnem-dmp.com) e seguendo i pochi passaggi 
necessari al completamento della registrazione.  

Il 1° ottobre 2016 a Barcellona (Spagna) 
Ultragenyx ha ospitato un summit sulla tutela 
dei pazienti che ha riunito pazienti, badanti e 
organizzazioni a sostegno dei pazienti. 

 

Parliamo della miopatia 

Summit sul sostegno ai pazienti affetti da miopatia GNE, 
Barcellona (Spagna) 

https://clinicaltrials.gov/ct2/show/NCT01517880
https://www.clinicaltrials.gov/ct2/show/NCT02377921
http://curehibm.org/
mailto:patientadvocacy@ultragenyx.com
http://www.gnem-dmp.com/


 

 
 

 

La storia della miopatia GNE: cronologia degli eventi chiave sino a oggi 
 

Presentazione dell’editore: Il dott. Zohar Argov è un neurologo e professore (emerito) famoso a 
livello mondiale dell’Hadassah-Hebrew University Medical Centre di Gerusalemme (Israele), da 
molti anni interessato ai disturbi muscolari. Descrisse per la prima volta la miopatia GNE 
(chiamandola, all’epoca, miopatia che risparmia i quadricipiti o miopatia a corpi inclusi) in 
pazienti ebrei nel 1984. Il dott. Argov è inoltre Consulente medico speciale dell’amministratore 
delegato di Bioblast Pharma; è alla guida di programmi di ricerca per lo sviluppo di terapie 
migliori per le malattie rare. Nel 2014 il dott. Argov pubblicò una sua personale interpretazione 
della storia e dello stato attuale della miopatia GNE, che copre i suoi 35 anni di carriera in campo 
neuromuscolare e che, iniziata osservando un paziente dai bordi del letto, arriva al punto in cui 
ci troviamo oggi. 

 
Il dott. Zohar Argov 

Il percorso per l’identificazione della miopatia GNE inizia nel 1979, dopo il ritorno del dott. Argov da Newcastle upon Tyne (città del Regno 
Unito ove risiede il team di cura GNEM-DMP); qui egli aveva accettato una borsa di studio dell’Organizzazione Mondiale della Sanità (OMS) 
presso i Laboratori sulla distrofia muscolare guidati da Lord John Walton e dal professor Frank Mastaglia. La cronologia che segue illustra i 
punti chiave nella scoperta e nello sviluppo della miopatia GNE secondo il dott. Argov. 

Adattato da: Miopatia - viaggio personale dall’osservazione dai bordi del letto alle sperimentazioni terapeutiche, Zohar Argov, Acta Myol. 
Ott. 2014, 33(2); 107-110. 

1979 Subito dopo il suo ritorno in Israele (successivamente 
alla borsa di studio presso l’OMS nel Regno Unito), il 
dott. Argov incontrò un uomo ricoverato di 60 anni di 
età, che aveva osservato seduto sulla sedia a rotelle 
mentre giocava con la nipotina. L’uomo, seduto sulla 
sedia a rotelle, riusciva a stendere le gambe in avanti 
(in orizzontale) mentre sosteneva il peso della 
nipotina, che a sua volta sedeva sulla parte inferiore 
delle gambe (in prossimità delle caviglie). Il dott. Argov 
osservò che questa era un’attività molto insolita per 
una persona con una miopatia progressiva, poiché tali 
azioni richiedono grande forza nei quadricipiti (di solito 
i primi muscoli a essere compromessi in diverse 
distrofie muscolari e miopatie acquisite). 

 1984 Il dott. Argov pubblicò le sue scoperte in uno speciale 
articolo (a scopo commemorativo) sul Journal of 
Neurological Sciences (in onore del trasferimento di Lord 
Walton da Newcastle a Oxford). Nel 1984, 27 pazienti 
avevano ricevuto una diagnosi di miopatia che risparmia i 
quadricipiti (QSM). Nei due decenni successivi ci furono 
segnalazioni di pazienti che si presentavano in ambulatorio 
in diverse parti del mondo con un disturbo simile; a causa 
delle analogie tra la miopatia che risparmia i quadricipiti e 
la miopatia sporadica a corpi inclusi (IBM2) la malattia 
cominciò a essere chiamata miopatia ereditaria a corpi 
inclusi (HIBM). Quasi contemporaneamente il dott. Ikuya 
Nonaka identificò e pubblico una relazione su alcuni pazienti 
giapponesi affetti da una nuova miopatia distale. 
Successivamente i due disturbi vennero raggruppati sotto lo 
stesso nome. 

 

 

Localizzazione dei 
muscoli 
quadricipiti nel 
corpo umano 

  

 

Lord John Walton di Detchant 
(16 settembre 1922 - 21 aprile 
2016) fu un neuroscienziato 
britannico, accademico e pari 
a vita della Camera dei Lord 

1982 A tre anni di distanza dalla prima scoperta di questa 
sindrome unica, il dott. Argov aveva individuato nove 
pazienti affetti da ciò che oggi viene chiamata 
miopatia che risparmia i quadricipiti (QSM). Tutti i 
pazienti individuati erano di origine ebreo-iraniana 
(persiana) ed erano accomunati da 1) insorgenza 
adulta della miopatia e 2) una biopsia che dimostrava 
la presenza di “vacuoli cerchiati” all’interno di diverse 
fibre muscolari (aree di fibre muscolari 
patologicamente modificate). Tutto ciò fu oggetto di 
relazione in un incontro congiunto tra Israele e Italia a 
Tiberiade (Israele). 

 1995 Capire che la miopatia ereditaria a corpi inclusi non 
consisteva solamente in una diagnosi clinica specifica, ma 
era di fatto una malattia genetica ben definita in quanto 
tale, derivò dal lavoro svolto dalla dott.ssa Stella Mitrani-
Rosenbaum, che in quella fase dirigeva l’unità di Diagnostica 
molecolare dell’Hadassah Hebrew University Medical Centre 
in Israele. Il dott. Argov continuò a cooperare con il dott. 
Mitrani-Rosenbaum, che nel 1995 era riuscito a mettere in 
connessione la malattia conosciuta come miopatia che 
risparmia i quadricipiti ebraico-persiana con uno specifico 
difetto all’interno del genoma (cromosoma 9). 

 

 

La Repubblica 
islamica dell’Iran è 
uno stato sovrano 
dell’Asia 
occidentale 

  

 

La dott.ssa Stella Mitrani-Rosenbaum, 
sperimentatore principale, Istituto di 
terapia genetica Goldyne Savad 
(Goldyne Savad Institute of Gene 
Therapy) 
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1996 Come diretta conseguenza del lavoro della dott.ssa 
Stella Mitrani-Rosenbaum, si tenne a Napoli un 
incontro speciale in cui un gruppo di esperti 
provenienti da diverse parti del mondo stabilì i criteri 
diagnostici (ovvero gli standard prestabiliti che 
definiscono la malattia come miopatia ereditaria a 
corpi inclusi [HIBM] sulla base delle specifiche 
caratteristiche genetiche) per questa miopatia 
recessiva; tali criteri furono pubblicati in un’edizione 
speciale della rivista italiana Acta Myologica. 

 2014 Dal momento della scoperta iniziale del dott. Argov nel 
1979, per il disturbo sono stati usate diverse denominazioni 
che ancor oggi continuano a essere utilizzate dai gruppi di 
ricerca a livello mondiale. Ciò ha creato una confusione 
crescente tra medici, pazienti e ricercatori; pertanto un 
consorzio (di cui faceva parte il dott. Argov) propose di 
rinominare il disturbo come “miopatia GNE”, nella speranza 
che questa diventasse definitivamente l’unica definizione al 
mondo per il disturbo. 

 

 

  Altre denominazioni della miopatia GNE 

Pur essendo prevalentemente chiamata 
miopatia GNE o miopatia ereditaria a corpi 
inclusi (HIBM), la malattia muscolare può 
anche essere definita come: 

Miopatia distale con vacuoli cerchiati 
(Distal Myopathy with Rimmed Vacuoles, 
DMRV) 

Miopatia che risparmia i quadricipiti 
(Quadriceps Sparing Myopathy, QSM) 

Miopatia ereditaria da corpi inclusi di tipo 2 
(Hereditary Inclusion Body Myopathy 
Type 2, HIBM2) 

Miopatia da corpi inclusi di tipo 2 (Inclusion 
Body Myopathy Type, IBM2) 

Miopatia di Nonaka  

 

2001 Iris Eisenberg, studente nel dottorato di ricerca presso 
il laboratorio della Prof.ssa Mitrani-Rosenbaum, 
identificò le mutazioni all’interno del gene codificante 
chiamato “N-acetilglucosamina epimerasi/N-
acetilmannosammina chinasi” (definito GNE) come 
causa originaria della malattia. Questa scoperta fu 
fondamentale nel determinare che la malattia definita 
come miopatia distale a vacuoli cerchiati (DMRV) o 
miopatia di Nonaka in Giappone, coincideva di fatto 
con la miopia ereditaria a corpi inclusi (HIBM). A 
seguito della scoperta del gene, la descrizione dei 
pazienti con “HIBM/DMRV” di diversi Paesi del mondo 
poteva ora essere confermata dalle analisi genetiche (a 
oggi le mutazioni genetiche che causano la malattia 
sono oltre 150). 

 
2016 

Il dott. Argov continua a lavorare a stretto contatto dei 
ricercatori e delle organizzazioni di pazienti impegnati a 
sviluppare un trattamento per la miopatia GNE. È stato lo 
sperimentatore principale dello studio di Fase 2 
randomizzato e controllato sull’acido aceneuramico a 
rilascio prolungato. 

Il dott. Argov è anche consulente di Ultragenyx, attualmente 
impegnata in una sperimentazione terapeutica avanzata su 
questo disturbo. Per questo egli confida che il “corridoio 
osservazionale” iniziato nel 1979 possa condurre presto a 
una terapia. 

Ultragenyx annuncia il ritiro della domanda di autorizzazione 
all’immissione in commercio dell’acido aceneuramico a rilascio 
prolungato (Ace-ER) nell’Unione europea 

 
In data 11 novembre 2016 Ultragenyx Inc. ha annunciato di aver ritirato la domanda condizionata di autorizzazione all’immissione in 
commercio (Marketing Authorization Application, MAA) presentata all’Agenzia Europea per i medicinali (European Medicines Agency, EMA) 
per l’acido aceneuramico a rilascio prolungato (Aceneuramic Acid Prolonged Release, Ace-ER) per il trattamento dei pazienti adulti affetti da 
miopatia GNE. L’approvazione condizionata (MAA) è una designazione usata nell’Unione europea che consente ai farmaci destinati ai gravi 
disturbi di diventare disponibili per i pazienti in attesa che gli studi di conferma si concludano. L’approvazione condizionata si basava sui dati 
dello studio di Fase 2 dell’Azienda, che inizialmente non era stato disegnato come studio per la registrazione. Durante la riunione del 
Comitato per i prodotti medicinali per uso umano (Committee for Medicinal Products for Human Use, CHMP), è stato dichiarato che, 
sebbene incoraggiante, lo studio di Fase 2 non ha fornito una quantità sufficiente di prove per sostenere l’approvazione in questo 
momento. Ultragenyx intende ottenere ulteriori dati sull’efficacia dallo studio globale di Fase 3 ad arruolamento completo per confermare 
gli effetti di Ace-ER; prevede inoltre di presentare una domanda condizionata di autorizzazione al commercio per la piena approvazione 
dopo che risultino disponibili i dati dello studio nella seconda metà del 2017. Non ci sono conseguenze per i pazienti che stanno 
partecipando agli studi Ace-ER. “Il nostro studio di Fase 3 è sulla buona strada ed è progettato per confermare i risultati incoraggianti 
osservati nello studio di Fase 2 attraverso una sperimentazione allargata, con un endpoint primario e un periodo di placebo che durino 
tutte le 48 settimane dello studio,” ha dichiarato Emil D. Kakkis, medico, ricercatore, amministratore delegato e presidente di Ultragenyx. 
“Siamo impegnati a portare questa potenziale terapia ai pazienti affetti da questa malattia muscolare progressiva e debilitante.” 

Per la versione integrale della conferenza stampa: (www.ir.ultragenyx.com/releasedetail.cfm?ReleaseID=998999) 
In caso di domande sul presente annuncio contattare il team dello studio scrivendo a gnem@treat-nmd.eu 
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Scelte alimentari e buona salute 
Introduzione 

Essere affetti da una malattia neuromuscolare rara come la miopatia GNE nel tempo influisce su determinati aspetti della vita di tutti i giorni. A qualunque età, gli 
adulti hanno esigenze nutrizionali e di attività fisica che si modificano a seconda dei cambiamenti della vita e dell’organismo: mantenere abitudini sane è un modo 
importante per mantenersi in buona salute e sentirsi al meglio. Le persone affette da miopatia GNE hanno le medesime esigenze dietetiche del resto della 
popolazione. Una domanda ricorrente in ambulatorio è: che cos’è una dieta sana? Nel tentativo di dare una risposta abbiamo messo insieme questa breve guida, 
che potrete trovare utile anche se, ricordate, non si tratta di consigli medici. 

I vantaggi di seguire una dieta alimentare sana e bilanciata e di mantenere stabile il peso corporeo sono ben documentati e consistono nel contribuire a 
ottimizzare il benessere sia mentale che fisico. Tale dieta può prevenire la malnutrizione in tutte le sue forme: obesità, sovrappeso e sottopeso, protezione contro 
le malattie non comunicabili tra cui diabete, malattie cardiache, ictus, alcuni tipi di tumore e osteoporosi. 
Forse vi interessa sapere come il vostro peso si posiziona all’interno 
della fascia di peso, per sapere se dovete modificare la dieta oppure no, 
se aumentare/perdere di peso, oppure mantenere il peso riducendo la 
mobilità. Un metodo comunemente usato dai professionisti sanitari per 
decidere cosa fare è l’indice di massa corporea (IMC: peso (kg)/altezza 
(m)2); anche se risulta utile per alcune persone, altri metodi (come la 
circonferenza della vita) possono essere più affidabili per chi spesso 
dipende dagli ausili per la mobilità2. Consultate il proprio medico o uno 
specialista dietologo, che saranno in grado di consigliarvi su cosa è più 
opportuno per voi. 

Che cos’è una dieta sana e bilanciata? 
Mantenere un sano peso corporeo in parole povere significa consumare 
tutta l’energia che si ha a disposizione. Se si vuole perdere peso è 
necessario consumare più energia di quanta se ne consuma. Se si vuole 
guadagnare peso si deve mangiare più energia di quanta se ne spreca. 
La terza Eatwell Guide (La guida Mangiarbene)(Fig. 1) è una 
rappresentazione grafica per descrivere le proporzioni tra i cinque 
principali gruppi alimentari da consumare nel corso della giornata per 
garantire una dieta sana. È realizzata da Public Health England sulla 
base di un gran numero di ricerche effettuate da svariati comitati 
scientifici (COMA, SACN) con lo scopo di diffondere la conoscenza 
nutrizionale soprattutto alla popolazione britannica4. I consigli possono 
variare leggermente da Paese a Paese, ma le raccomandazioni 
nutrizionali di base che vengono promosse sono le stesse a livello 
mondiale, coerenti con le raccomandazioni dell’Organizzazione 
Mondiale della Sanità5,6,7,8,9. 

Figura 1: La Eatwell Guide 

 

I messaggi nutrizionali chiave sono: 
Concentrarsi sulla varietà e sugli alimenti ad alto valore nutritivo all’interno dei diversi e di tutti i gruppi alimentari (Fig. 1 e Tabella 1) per soddisfare le esigenze 
rispettando i limiti calorici. Gli alimenti ad alto valore nutritivo sono quelli molto ricchi di vitamine, minerali e altre sostanze che hanno effetto benefico sulla 
salute, e basso o nessun contenuto di grassi solidi, zuccheri aggiunti, amidi raffinati e sodio. Idealmente sono nella loro forma naturale per conservare le sostanze 
importanti come le fibre alimentari. Altre importanti raccomandazioni non presenti nella tabella sottostante ma globalmente sostenute sono: • Ridurre 
l’assunzione di SALE a meno di 5 g/giorno • Svolgere attività fisica in base alle proprie capacità. 

Tabella 1: Raccomandazioni nutrizionali chiave 

Costruire i propri pasti basandosi sui carboidrati 
complessi 

 
I carboidrati complessi integrali dovrebbero costituire 
al massimo un terzo del cibo che si mangia. Includono 
tuberi, pane, riso, pasta, cereali e miglio. Se possibile, 
scegliere varietà integrali (oppure consumare patate 
con la buccia), poiché contengono una maggior 
quantità di fibre e mantengono più a lungo il senso di 
sazietà. 

 Mangiare FRUTTA e VERDURA di colore diverso 
per almeno 5 porzioni al giorno 

Due frutti 
Solitamente una porzione è di circa 80 g; per la 
frutta secca si consiglia una dose più piccola per 
l’elevato contenuto di zuccheri (30 g/manciata 

piccola) e un bicchiere da 150 ml di succo di frutta 

Tre porzioni di verdura 
Una porzione corrisponde a 80 g o a tre cucchiai 

colmi di verdura 

 Includere latticini o loro alternative, per la loro ricchezza di calcio 

Includere nella dieta formaggio, yogurt e formaggio fresco, che sono 
un’ottima fonte di calcio, proteine e vitamine. Alcuni latticini sono ricchi di 
grassi e grassi saturi: scegliere le varietà a basso contenuto di grassi. 
Le dosi raccomandate sono: 
Confezione di formaggio monoporzione (30 g) 
Piccolo yogurt 
150 ml di latte 
Per le persone intolleranti al lattosio, fonti di calcio non derivate dal latte 
sono: 
• succhi di frutta, cereali e pane con integrazione di calcio, cereali e pane. 
• Sardine in scatola e salmone non disossato, broccoli e verdure primaverili 
(cavolo, cavolo cinese, cavolo riccio). 

• Prodotti a base di soia preparati con solfato di calcio, yogurt di soia e 
tempeh. 

     

PROTEINE 

Carne magra: dalla carne rossa e dal pollame rimuovere il 
grasso in eccesso e la pelle, se possibile evitando di friggere. 
Idealmente la carne rossa dovrebbe essere consumata non 
oltre due volte la settimana. Le carni lavorate (prosciutto, 
insaccati, wurstel e salumi) hanno un elevato contenuto di sale 
e dovrebbero essere consumate con parsimonia. 

Legumi secchi/legumi (fagioli/piselli e lenticchie): Anche i 
fagioli e i piselli sono vegetali; costituiscono una potente fonte 
di proteine, sono poveri di grassi e hanno un elevato 
contenuto naturale di fibre. 

Pesce: Cercare di includere due porzioni di pesce alla 
settimana, una delle quali di pesce azzurro (aringa affumicata, 
tonno, sgombro, salmone, aringa, acciughe) (140 g.) 

 Oli e creme spalmabili 
Scegliere oli e creme spalmabili non saturi (olive, girasole, 
colza od oli vegetali) cercando di evitare le varietà di grassi 

saturi/trans quali burro, burro chiarificato animale o 
vegetale. Non eliminare mai i grassi dalla dieta; poiché sono 

molto calorici, limitarne le porzioni a 5 g/1 cucchiaino. 

Zucchero 
Agli adulti si raccomanda di non consumare più di 30 g (7 

zollette) di zucchero al giorno; mediamente la popolazione 
del Regno Unito consuma il doppio o il triplo di tale 

quantità. Sapere quanto zucchero è contenuto in taluni 
alimenti può essere difficile, quindi è importante 

controllare le etichette. Generalmente si consiglia di 
limitare fortemente nella dieta i prodotti confezionati, in 

particolare i prodotti di pasticceria, torte, biscotti e 
bevande zuccherate. 

 

 

Idratazione 
(ipotesi di bicchiere da 240 ml) 

Limitare l’assunzione 

di alcool  
a 14 bicchieri alla 

settimana e 
prevedere almeno 

due giorni alla 
settimana di 

astinenza dall’alcool 
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6-8 
al 

giorno 

Sono invece 
consentiti acqua, 
latte parzialmente 
scremato e bevande 
senza zucchero, te e 
caffè inclusi. 
Limitare succhi di 
frutta e/o centrifughe 
a un massimo di 
150 ml al giorno. 
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Il mio cammino fino a oggi - Rushabh Desai 
 

Rushabh viene dall’India e nel 2011 gli è stata diagnosticata la miopatia 
GNE, patologia di deperimento muscolare conosciuta anche con il nome di 
miopatia ereditaria a corpi inclusi (HIBM). Rushabh sta attualmente 
partecipando al registro internazionale GNEM-DMP; è inoltre impegnato a 
cooperare, creare informazione e consapevolezza su questa malattia rara 
in tutto il mondo. Di seguito, Rushabh parla della convivenza con la 
malattia e condivide alcuni aneddoti della sua vita. Attenzione: i fatti 
raccontati da Rushabh sono biografici e non sono rappresentativi di tutti i 
pazienti dello studio. 

 

Sembra proprio ieri, quando, al mio ultimo anno di studi all’università, non sapevo che ciò che mi attendeva avrebbe cambiato l’intero corso 
della mia vita. Sapevo che al mio corpo stava accadendo qualcosa di strano, ma non potevo immaginarmi di che cosa si trattasse. Sin 
dall’infanzia godevo di ottima salute e praticavo sport. Durante i miei giorni all’università, prima che insorgesse questa malattia, ero 
estremamente bravo nel nuoto e nelle attività di palestra; quindi, quando i miei amici mi chiesero “perché camminassi in modo strano” non 
potei accettare che ci fosse qualcosa di storto nel mio corpo, feci finta di niente e non consultai il medico. 

 
Mio padre, il prof. Argov, io e il prof. Caraco al centro clinico 

Hadassah Hospital a Gerusalemme, Israele. 

In occasione di un picnic con gli amici (all’età di 20 anni) mentre praticavo sport mi accorsi 
improvvisamente che avevo difficoltà a correre. La mia camminata e il mio stile di corsa 
anomale erano a quel punto ben evidenti; mi madre si allarmò e mi condusse da un 
medico. Dopo essere stato da svariati medici ed essermi sottoposto a diversi esami, ai miei 
genitori fu detto che avevo una malattia muscolare, non meglio identificata. I miei 
genitori, agendo nel mio totale interesse, mi nascosero la notizia in modo che potessi 
terminare il percorso di laurea. 

Dopo questa diagnosi incerta in India, nel 2010 mi recai all’Istituto di Miologia (Institute of 
Myology) a Parigi a incontrare il dott. Anthony Behin, per una diagnosi più accurata. La 
diagnosi arrivò e ne rimasi scioccato. Ero completamente confuso, affranto e in lacrime 
per il fatto di avere una malattia muscolare incurabile. Per il ragazzo 21enne di allora, la 
disperazione e la frustrazione andavano ben oltre le parole, tutti i miei sogni sembrarono 
andati a pezzi nel giro di pochi secondi. 

Poco tempo dopo la diagnosi mi convinsi che piangere era inutile. Iniziai a cercare su internet maggiori informazioni sulla miopatia GNE e 
cominciai a entrare in contatto con gruppi di pazienti e scienziati in diverse parti del mondo, per conoscere meglio questa malattia. Nel 2012 
fui sollevato dal sentire che era iniziato lo studio controllato con placebo per valutare le sperimentazioni cliniche sull’acido sialico condotte 
da Ultragenyx. Con l’aiuto dei miei genitori arrivai in aereo negli Stati Uniti e fui arruolato nel centro di sperimentazione della University of 
California di Los Angeles (UCLA). 

In quel periodo molte persone all’interno della comunità mi chiedevano che cosa mi fosse successo. All’inizio non volevo condividere la mia 
debolezza per via dell’imbarazzo, poiché sapevo che non ne avrebbero compreso la complessità: ma fuggire dal problema non era la 
soluzione. Iniziai a viaggiare e ad entrare in contatto con diversi gruppi di pazienti e scienziati in ogni parte del mondo; capirli e condividere la 
mia esperienza su diverse piattaforme mi ha aiutato ad accettarmi con maggior positività. 

È stato un lungo viaggio e sono stato molto fortunato a incontrare e avere come guida ricercatori di primo piano/scienziati di tutto il mondo 
impegnati nel lavoro sulla miopatia GNE. Ciò mi ha dato un senso di responsabilità e intendo aiutare e guidare altri pazienti attraverso la 
collaborazione, l'educazione e l'aumento della consapevolezza su questa malattia rara con l’obiettivo assoluto di renderla curabile. 
Condividendo questo obiettivo, insieme ad alcuni pazienti e alle loro famiglie ho costituito in India un’organizzazione chiamata “GNE 
Myopathy International” (www.gne-myopathy.org) al fine di aiutare e sostenere diverse questioni legate alla miopatia GNE. 

 
Io e il dott. Emil Kakkis, 

amministratore delegato di 
Ultragenyx, all’inizio del 2012. 

Dall’insorgere della malattia nel 2008, molto è cambiato e molto deve ancora cambiare in futuro. Ogni giorno ha 
portato nella mia vita una nuova serie di sfide e molte ne devono ancora venire. Ci sono giorni in cui sento di aver 
perduto la fede e molti altri ne verranno. La sola cosa che mi rifiuto di lasciar cambiare a questa malattia in questo 
difficile viaggio è la mia volontà di benedire al meglio il dono della vita, facendo ogni sforzo perché le mie capacità 
possano crescere al meglio. 

Oggi riesco a lavorare a tempo pieno come analista degli 
investimenti presso una società finanziaria in India e prendo ogni 
giorno come viene. Scelgo di concentrarmi su ciò che posso fare e 
non su ciò che non posso. 

Grazie per aver dedicato del tempo a leggere la mia 
storia! 

 

Rushabh Desai 

In parapendio sul Mar Mediterraneo in Israele 

Una mia foto davanti al 
Taj Mahal, India. 

 

http://www.gne-myopathy.org/

