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SALUTE Le iniziative di Palazzo Valentini in aiuto dei pazienti e dei loro familiari

Malattie rare: sportelli

e reti assistenziali

Hanno tuttt nomi notevolmente com-
plesst, in media colpiscono un individuo
su 10.000, ma quando si manifcstano
possono portare sintomi cosi gravi e de-
leteri da portare i paziente anche alla
morte precoce. Sono le malattic rare,
per le quali st arriva ad una diagnosi
con moita diflicolta ¢ di rado esiste una
cura appropriata.  L'Organizzazione
mondiale della Samita (Oms) ne ha con-
tate 6.000, di natura principalmentc ge-
netica, pero quelle riconosciute in Italia
come le piu gravi sono 381, ¢ hanno di-
ritto all'csenzione totale dei farmaci. 1
pazienti accertati a Roma ¢ provincia
sono poco pia di 1.000, tuttavia le proie-
zioni delle stime indicano diverse mi-
oliaia di persone, che alle prese spesso
con mali sconosciuti al mondo della sa-
nita generica, soffrono di disturbi invali-
danti non sempre, perd, inscribili nelle
procedure standard per 1 sostegni socio-
sanitari. Per questi malati ¢ le loro fami-
glic, sulle guali ricade Ponere pin gravo-
so di provvedere alle diverse necessita,
la Provincia di Roma ha istituito il Polo
Provinciale per le, Malattie Rare costitui-
to da due sportelli attivi: a Palombara
Sabina per 1'Asl Rm/G, che comprende
1 conmnt ad est di Roma e a Ciampino,
per I'Asl Rm/7H det Castelli Romant ¢
del litorale adiacente, mentre in ottobre
crlrera in ailtivita 1l terzo, a Ladispoli
che servira 'Asl Rm/F a nord della Ca-
pitate. Il progetto ¢ a cura dell’assesso-
rato alle politiche sociali e per la fami-
glia della Provincia di Roma ed attuato
dall'Istituto Psicoanalitico per le ricerche
social,

«Per gli affetti di malattic rare e 1 loro
familiari ha commentato I'asscssore
alle politiche sociali Claudio Cecchini
durante l'incontro con lec associazioni
dei lamiliari che si & tenuto gioveds
Valentini —, ¢ indispensabile una rete di
sostegno  soclo-sanitaria ¢ aggiornare
continuamente le informazioni sulle pos-
sibili diagnosi ¢ cure delie patologie. Per
questo abbiamo rcalizzato nella provin-
cia di Roma due sportelli ed ora il terzo,
tutti tenuti da specialisti in grado di for-
nire consulenza sia alle famiglic che alle
strutture sanitaric locali. Il compito del-
la Provincia non ¢ quello di istitutre
nuovl poll sanitari, ma di contribuire a
mettere in rete le risorse esistenti»,

'iniziativa sorse su richiesta di alcu-
ne associazion familiar che denunciava-
no la mancanza di conoscenza di lali pa-
tologie e dei disagi da esse comportate

soprattutto da parte delle istituzioni lo-
cali che, di conseguenza, non crano in
grado di provvedere alla tutela del mala-
ti. Nella citta di Roma, grazie ai nume-
rosi poli di eccellenza e ad una maggio-
re concentrazione di associazioni volon-
taric, le difficolta possono essere 1n par-
te arginate, mentre nei comuni pia pic-
coli, esse diventano vere ¢ propri osta-
coli.

Il problema, intatti, nasce prima
tutto dalla nebulosa delle incertezze dia-
gnostiche che si crea allorno ai sinlomi
di guesti malati. Ogm allczione reca in-
fatti svariate sindromi che, senza ["anali-
si di un centro specialistico, possono es-
scre conluse con altre malattic. Fra que-
stc vl ¢ la malattia da Accumulo Lisoso-
miale che causa l'incapacita crescente di
somatizzare sostanze comce colesterolo ¢
le sfingomielinasi, un enzima cellulare.
Tali sostanze accumulo nel cervello e

nei polmoni risultando letali se in cta in- -

fantile, Oppure vi sono diverse sclerosi
come quclia laterale Amiotrofica che
colpisce 1 neuroni motori del cervello,
ed induce alla paralisi progressiva prima
dei muscoli volontari e poi degli invo-

ontari, lasciando pero le capacita intel-
lettive intatte, L'intero decorso della ma-
lattia letale va dai 2 ai 5-6 anni. E poi
ancora la Sindrome Nefrosica che ra le
altri sintomi porta a gravi insutlicienze
renall, diverse distrofic che colpiscono
numerosi organi o le particolar specie
di emofilie.

I pazienti incominciano cosi un lungo
pellegrinaggio fra presidi sanitari e pro-
fessionisti che puo durare anche anni
prima di incontrare uno specialista
esperto nel campo. Successivamente in-
sorgono anche gli ostacoli nell’iter 1era-
peutice dovutl alla mancanza di farmaci
specifici che inevitabilmente porta ad un
uso massiccio di medicinali palliativi
quasi tutti della fascia C ¢ quindi a cari-
co del pazientc. Solo per le diagnosi ac-
certate esistono degli esoneri, ma occor-
re individuare l'assistenza sanitaria pio
idonea,

Ciononostante, le difficolta maggiori
incontrate dai ftamiliari s1 concentrano
soprattutto nella carenza di assistenza
socio-sanitaria ¢ le richieste piad comuni
riguardano le forme di sostegno domici-
liarc e I'accesso ai canali che difendono
il diritto alla salute.

«Molte di queste malattie sono a ca-
rattere cronico — ha sottolineato Pictro
De Santis responsabile del polo provin-

ciale per le malattic rarc —. Possono
portare serie forme di invalidita e nei
casi pilt gravi cssere anche mortali. La
scarsa informazione e il numero esiguo
di casl accertati creano pazienti senza
diagnosi che, non curati propriamente,
peggiorano in modo rapido. Le cure
vengono somministrate con tentativi, ©
poiché spesso sono sotto conlinuo stu-
dio da partc degli specialisti non sempre
escono nei dati epidemiologici della Re-
gione. Inoltre, gl stessi dottori delle Asl
non conoscono le normative che tutela-
no questi malati e per tale motivo ¢ cs-
senziale una corrctta informazione ¢
consulenza ai presidi ospedalieri. Data la
complessita dei casi, dillicilmente un
piccole comune ¢ m grado di provvede-
re da solo, e pertanto € importante in-
cludere queste problematiche nel piani
di zona, i progetti annuali che 1 distretii
provinciali composti da piu comuni pro-
pongono in materia socio-sanitaria. Da
quando sono aperti gh sportelli abblamo
affrontato 200 casi, e le esigenze princi-
pali s1 concentravano sull’assistenza do-
miciliare ¢ il sostegno per il diritto allo
studio dei bambini»,

I compiti di questi sportelli dunqgue
sono quelli di accogliere le richieste dei
cittadini, metterli in condizione di rivol-
sersi ad un centro accreditato ricono-
sCiLto, ricarrendo se ¢ necessario anche
all’cstero, ¢ collegare 1 familiari con le
associazioni di riferimento, dalle qual
possono trarre informazioni imporianti
sui diritti e sulle opportunita di aiuto.
Gl sporteli quindi creano una rete Ira
medici di base, pediatri, tarmacisti, assi-
stentl sociali, responsabili Asl ¢ dei servi-
zi territoriali.
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