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Perché ancora ignorate e discriminate?

Una testimonianza di chi ha scelto di vivere la malattia
come opportunita di riscatto e di denuncia

Emanuela Scanu

0 conosciuto Lucia circa un
H anno fa a Roma ad una

conferenza sulle malattie
rare. Minuta, lo sguardo € celato da
lenti scure, di lei mi ha colpito il co-
raggio e la determinazione. Con
grande dignita mi ha raccontato il
suo calvario, iniziato nel 1999:
malesseri, dolori, cinque ricoveri, un
lungo, difficoltoso e dispendioso
pellegrinaggio tra medici e spe-
cialisti fino ad arrivare alla diagnosi:
Sindrome di Sjégren.

| malati e le carenze dei

servizi socio-assistenziali

Le persone colpite da questa pa-
tologia in ltalia sono 16.211: non ci
sono farmaci curativi e manca un
centro poli-specialistico per il mo-
nitoraggio e la prevenzione di tale
grave patologia. In questo quadro,
tutt’altro che idilliaco, Lucia non si
arrende e nel 2005, con altri 19 ma-
lati e volontari, fonda L’Associa-
zione ANIMaSS per tutelare i dirit-
ti negati di chi deve fare i conti con
questa grave malattia. Non anco-
ra ufficialmente inserita nel Registro
Nazionale delle Malattie Rare, chi
€ colpito da questa patologia & in
una condizione di estrema fragilita,
per mancanza di presa in carico a
livello socio-assistenziale. “Ci stia-
mo battendo - ricorda Lucia Marotta
- per il riconoscimento dei farmaci
di fascia C e parafarmaci. Un ma-
lato di media gravita spende men-
silmente circa 2.000 euro per far-

maci di fascia C, parafarmaci, te-
rapie antalgiche e cure odontoia-
triche. A tale somma andrebbero
aggiunte le spese di trasporto e di
assistenza”. L’Associazione di
cui Lucia & Presidente, denuncia
le discriminazioni assistenziali a li-
vello regionale; e aggiunge: “E’ ne-
cessario che la Sindrome di Sj6-
gren venga inserita nei LEA e nel
Registro Nazionale delle Malattie
Rare. Infatti nella Regione Tosca-
na é stato esteso il rimborso dei
parafarmaci, farmaci di fascia C e
farmaci omeopatici, fino a 450
euro mensili, a tutte le persone af-
fette dalla Sindrome di Sjogren;
mentre nella Regione Veneto sono
rimborsati fino a 50 euro mensili
per parafarmaci e farmaci di fa-
scia C per chi ha certificazione
ISEE. Nelle altre regioni non esi-
ste alcun beneficio”.

Impegni concreti, cittadini

e organismi coinvolti

La voce di Lucia, sebbene instan-
cabile e motivata, ha difficolta ad
essere ascoltata come succede ai
due milioni di persone colpite in Ita-
lia da una malattia rara. Nasce cosi,
nel 2007, la Consulta Nazionale
delle Malattie Rare, costituita dal-
I'allora ministro della Salute, con la
tenace volonta, da parte dei vo-
lontari eletti dalle Associazioni dei
Pazienti delle Malattie Rare, di
rafforzare ed integrare le attivita che
ruotano intorno a queste patologie.

IIavoro della CNdMR (organismo
rappresentativo di 278 Associazioni
di Pazienti) € un impegno concre-
to per dare risposte certe al bisogno
di “fare rete” intorno alle criticita del-
le Malattie Rare e spingere le isti-
tuzioni ad una nuova consapevo-
lezza, supportandole nell'indivi-
duazione di obiettivi certi e portan-
ti. Alcuni dei quali, finalmente, sono
sul punto di essere presi in consi-
derazione. Merito di un lungo per-
corso attivato per ottenere, ad
esempio, I'aggiornamento della
normativa sul tema delle Malattie
Rare: la costituzione del Registro
Epidemiologico Nazionale, I'ado-
zione di un Piano Nazionale che
tenga conto delle raccomandazio-
ni dell’Unione Europea, ricono-
scendo la competenza delle As-
sociazioni e il loro ruolo di “esper-
ti” nel settore; infine, I'obbligatorie-
ta dello screening neonatale per le
malattie per le quali esiste 0 esistera
una cura. L'estensione all'obbliga-
torieta dello screening neonatale,
il migliore accesso al farmaco ed
il finanziamento della ricerca,
sono le tre istanze fondamentali
sulle quali la Consulta delle Ma-
lattie Rare assume una presa di
posizione definitiva, per arrivare
finalmente ad una normativa ca-
pace di tutelare i circa 2 milioni di
Malati Rari italiani.

La notizia che il disegno di legge
sulle Malattie Rare diventera Leg-
ge Quadro entro il 2010, & stato

E una malattia rara auto-
immune, sistemica, de-
generativa ed inguaribile.
Attacca tutte le mucose
dell'organismo: occhi,
bocca, naso, apparato
respiratorio; e non trala-
scia reni, pancreas, fe-
gato, apparato cardiocir-
colatorio e apparato os-
seo-articolare. Ha un un
tasso di mortalita del 5-
8%. Colpisce soprattutto
le donne con una preva-
lenzadi9al.

7.000/8.000 patologie,
molte delle quali

invalidanti o fatall.

In Europa le persone af-
fette da Malattie Rare
sono circa 20-30 milioni.
In ltalia circa 2 milioni,
moltissime delle quali

in eta pediatrica.

L'80% di queste malattie
e di origine genetica.
Per il restante 20%

dei casi si tratta

di malattie acquisite

accolto con soddisfazione dalla
Consulta. Ma ¢’¢ ancora da su-
perare lo scoglio della copertura fi-
nanziaria, valutata in circa 100 mi-
lioni di euro per I'avvio del prov-
vedimento. “Questo sembrerebbe
essere 'unico ostacolo per una
Legge, accolta bipartisan dal mon-
do politico, dalle Associazioni di pa-
zienti, dalla Rete che deve soste-
nere il mondo dei Malati Rari”, ha
commentato Flavio Bertoglio, Se-
gretario Generale della Consulta
Nazionale delle Malattie Rare e
Presidente dell’Associazione Ita-
liana Mucopolisaccaridosi e Ma-
|attie Affini. Che ha aggiunto: “non
rimane altro che affidarsi alle pa-
role del Senatore Tomassini sulla
necessita di una nuova consape-
volezza e responsabilita che gui-
di le scelte”.
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