Often rare diseases are hidden in children
with mental retardation, but mental
retardation still remains without an
etiological diagnosis in about 50% of
patients.

These diseases are often associated with
behavioral problems belonging to the
autistic spectrum disorder, condition that
during the last four decades has had a
dramatic surge from an estimated rate of 4
cases out of 10000 to the current
internationally recognized rate of 1 case out
150, with pandemic increments.
The idea of dealing with rare diseases is a
way to take the side of the weaklings, those
people who often remain without a
diagnosis and with inappropriate treatment.
Rare diseases rate in the general population
is defined to be 1%o, but it is believed that
the same rate exists for the never diagnosed
or recognized rare disease.hgfhfghfhfgh.
Interest in rare diseases is also a way to
regain possession of a principle of medicine
that provides the reaching of a diagnosis
before appropriate treatment.

Examples of children treated for autism
rather than the for the underlying disease
with serious consequences for the child and
his family are unfortunately common.
Latest progress in the scientific field
probably will lead to new possibilities of
therapeutic approach of genetic diseases,
otherwise considered untreatable until a
fewyearsago.

The discovery of the reversibility of
symptoms in some animal models definitely
directs the efforts of researchers in a new
direction.
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Malattie rare si celano spesso in bambini con
ritardo mentale, ma ancora oggi il ritardo
mentale resta senza una diagnosi di causain
percentualiattorno al 50%.

Si associano spesso a queste malattie
disturbi del comportamento che rientrano
nell’ambito dello spettro autistico,
condizione che nel corso degli ultimi
quarant’anni ha avuto una drammatica
impennata passando da una frequenza
stimata di 4 casi su 10000 a quella attuale
riconosciuta internazionalmente di 1 caso su
150 conincrementi da pandemia.

L'idea di occuparsi di malattie rare € un
modo di stare dalla parte dei piu deboli, di
quelli che spesso restano senza una diagnosi
e conterapie nonappropriate.

Le malattie rare rappresentano I'1%o0 della
popolazione, ma c’e da credere che almeno
altrettante siano quelle mai diagnosticate.

Interessarsi alle malattie rare € anche il
modo di riappropriarsi di un principio della
medicina che prevede una diagnosi prima
del trattamento.

Esempi di bambini trattati per autismo
anziché per la patologia di base con gravi
conseguenze per il bambino e la suafamiglia
SONo purtroppo comuni.

Scoperte scientifiche recenti aprono la
strada a nuove possibilita di trattamento di
malattie genetiche fino a pochi anni fa
ritenute incurabili.

La scoperta della reversibilita dei sintomi in
alcuni modelli animaliindirizza decisamente
I'impegno dei ricercatori in una nuova
direzione.
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