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Cosa rara, cosa cara. 





[RARO] 

1. Poco comune 
   è un caso molto raro 

   è una bestia rara 

2. Poco numeroso 
   le rare persone che passavano 

   c’era qualche rara nuvola 
   i clienti sono diventati rari 



LE MALATTIE RARE 

• 1 persona su 17 sviluppa una malattia rara 
nel corso della propria vita. 

• Il 75% delle malattie rare colpisce bambini. 

• Esistono >6.000 malattie rare riconosciute. 

• Complessivamente, le malattie rare non 
sono rare. 



DEFINIZIONI DI MALATTIE RARE 

EMEA  
(European Medicines Agency) 

Less than  
1 in 2000  
citizens 

FDA 
(US Food and Drug Administration) 

Fewer than  
200,000 people  
in the U.S. 
(which is less than  

1 in 1500 citizens) 



RARO? 

In the USA 
 

In the EU 
which is 6-8%  

of the EU population  

(including 25 countries) 

25 million patients 
 
30 million patients 
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• Idiopathic interstitial pneumonias 

• Extrinsic allergic alveolitis 

• Sarcoidosis 

• Pulmonary Langerhans’ cell histiocytosis 

• Lymphanioleiomyomatosis 

• Pulmonary alveolar proteinosis 

• Connective tissue disease-associated lung disorders 

• Pulmonary vasculitis 

• Occupational interstitial lung disease 

• Drug-induced infiltrative lung disease 

• Paediatric interstitial lung disease 

≈ 30% of all lung disorders 

Interstitial Lung Diseases 
Edited by R.M. du Bois and L. Richeldi 



Pneumopatie Interstiziali 

Secondarie a 
esposizione:  
- Occupazionale 
- Ambientale 
- Farmaci 
 

Polmoniti 
Interstiziali 
pneumonia 

Idiopatiche (IIP) 

Malattie del 
connettivo: 
- Sclerodermia 
- Artrite reumat. 
- Sjogren 

Altre: 
- Vasculiti 
- Istiocitosi a cellule di 

Langherhans 
- Polmoniti eosinofile 
- Neurofibromatosi 
- LAM 

Fibrosi pomonare idiopatica  
(IPF) 

Polmonite Interstiziale 
Desquamativa (DIP) 

Pneumonia Interstiziale  
Acuta (AIP) 

Polmonite Interstiziale 
nonspecifica (NSIP) 

Bronchiolite Respiratoria con 
malattia interstiziale (RBILD) 

Polmonite organizzativa 
criptogenetica (COP) 

Polmonite Interstiziale 
Linfocitaria (LIP) 

Sarcoidosi 

ATS/ERS, 2002 
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Idiopathic Pulmonary Fibrosis 
La più frequente e la più grave tra le IIP 

≈150.000 pazienti con IPF (>50.000 morti/anno) 

4,6 casi di IPF ogni 100.000 persone 

Raghu G et al, AJRCCM 2006 
Navaratnam V et al, Thorax 2011 



Raghu G et al, AJRCCM 2011 

Maschio 

Età media: 65 anni 

Fumatore o ex fumatore 

Tosse secca 

Dispnea da sforzo 

CHI È “MISTER IPF”? 



IPF: PROGNOSIS WORSE THAN MOST CANCERS 

Leukaemia 

IPF 

Lung 

Pancreas 

Skin 

Thyroid 

Bladder 

Prostate 

Lymphoma 

Uterus 

Kidney 

Colon 

Breast 

 100  80  60  40 20  0 5-Year Survival (%) 

Vancheri et al, Eur Respir J 2010; 35: 496-504 



TC TORACE AD ALTA RISOLUZIONE (HRCT) 



SANO IPF 

CAMPI SUPERIORI 

TC TORACE AD ALTA RISOLUZIONE (HRCT) 



SANO IPF 

CAMPI MEDI 

TC TORACE AD ALTA RISOLUZIONE (HRCT) 



SANO IPF 

CAMPI INFERIORI 

TC TORACE AD ALTA RISOLUZIONE (HRCT) 



“POLMONE AD ALVEARE” 



COME RICONOSCERE Mr. IPF? 



“If you hear hoof beats, 
think horses, not zebras” 

• Low numbers 
• Complex management 
• Generally poor prognosis 
• Lack of specific formation 

DIAGNOSTIC DELAY 

Increase in costs 

Reduction of potential beneficial 
effects of early interventions 



Ruolo dei suoni polmonari? 



3M™ Littmann® 3200 



HEALTHY 

IPF 



Con il contributo di: 

G. Della Casa S. Cerri G. Sgalla M. Ori 



Si può anche trovare una donna che non 
ha avuto esperienze amorose, ma è raro 
tuttavia trovarne una che ne ha avuta 
solo una. 

Francois de la Rochefoucauld 









www.ema.europa.eu 



NEJM 2011; 365: 1079-87 
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 INCIDENCE OF ACUTE EXACERBATIONS 

0 

2 

4 

6 

8 

10 

12 

14 

16 

18 

Placebo  
(n=87) 

BIBF 1120  
50 mg qd  

(n=87) 

BIBF 1120  
50 mg bid  

(n=86) 

BIBF 1120  
100 mg bid   

(n=86) 

BIBF 1120  
150 mg bid  

(n=86) 

In
ci

d
en

ce
 p

er
 1

00
 p

at
ie

n
t 

ye
ar

s 

*p=0.02 vs placebo 

* 



CHANGE IN SGRQ TOTAL SCORE  
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PHASE III TRIALS WITH NINTEDANIB 
INPULSIS 1 AND INPULSIS 2 

• Two identical 52-week Phase III placebo-controlled trials to evaluate the efficacy 
and safety of nintedanib 150 mg bid in 1,066 IPF patients completed enrolment on 
17 September 2012 (trials NCT01335464 and NCT01335477). 

• Primary endpoint: change in FVC at week 52. 

www.clinicaltrials.gov 



I veri amici sono rari, perché la domanda 
è minima. 

Marie von Ebner-Eschenbach 



















There is no disease so rare  that it 
does not deserve attention 

Orphanet 
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