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 Registri 
 Formazione e informazione  –  TVMR 
 Farmaci orfani 
 Associazioni pazienti 
 Medicina narrativa 
 Linee guida 
 Collaborazioni internazionali 
 Test genetici 
 Ricerca 
 Prevenzione  

 



        Malattie rare: 

E’ un gruppo di malattie 

eterogenee di circa 

6000-8000 patologie 

diagnosticate per cui 

non esiste una cura 

risolutiva. 

In Italia si calcolano circa 

2 milioni di malati. 

L’80% è di natura 

genetica e si 

manifestano spesso alla 

nascita. 

Spesso sono causa di 

mortalità precoce. 
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Malattia di Behcet 

Esordio a 
18 mesi 

Esordio a 
6 anni 

Sclerosi multipla in età pediatrica 



TELEFONO VERDE MALATTIE RARE: 

 

 

 

 

 

Servizio di orientamento diretto al cittadino 

gestito da operatori (psicologi) e consulenti 

medici – team multidisciplinare.  
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Gli obiettivi del 

concorso sono 

promuovere la 

conoscenza del 

complesso mondo 

delle malattie rare, 

attraverso molteplici 

canali espressivi e 

consolidare il 

legame tra 

narrazione e 

medicina, arte e 

salute. 
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LA MEDICINA NARRATIVA: 

Utilizzo di opere letterarie e artistiche, con lo 

scopo di sensibilizzare i futuri medici alla 

comprensione del paziente.  

 

La parola «malattia» presenta tre differenti 

declinazioni nella lingua inglese che ne definiscono 

tre diversi aspetti : 

 DISEASE 

 ILLNESS 

 SICKNESS 
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   DISEASE: conoscenze cliniche del professionista 
     riguardo la malattia 

ILLNESS: la percezione della 
malattia da parte del 
paziente 

SICKNESS: percezione 
della malattia da parte 
della società 



 

Dalla teoria … 
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…alla pratica 
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RISULTATO            



 

 

CS02: arte e scienza malattie rare  

TEMATICHE EMERSE 

Disease: 
Diagnosi 
Cura 

Illness:  
Percezione della malattia 

Sintomi 

Qualità della vita 

Atteggiamento verso la cura 

Sickness:   
Relazioni intra familiari – genitori 
Relazioni extra familiari – sociali  
                                           - professionisti sanitari 
 

AREE DI RICERCA DA SVILUPPARE: 
 
 
Ricerca di cure per malattie rare 
che hanno una diagnosi 
 
Differenza della percezione dei 
sintomi da  persona a persona con 
la stessa malattia 
 
 
Approfondire la percezione delle 
malattie rare da parte dei 
professionisti sanitari nella 
comunità scientifica 
(cosa pensano i medici delle 
malattie rare) 



Il nostro percorso in ISS…………lo abbiamo vissuto così 

«Questa esperienza ci ha insegnato a lavorare in gruppo come 
un vero team di ricercatori in un campo, nuovo per noi,  dove 
arte e scienza si uniscono ovvero la medicina narrativa»  
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