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Agenzia FIDES – 2 gennaio 2009
DOSSIER FIDES

I BAMBINI E LA MALATTIA
(Prima parte)
Introduzione
Risvegli
“Gli amici di Luca”

Intervista a Fulvio De Nigris, direttore del Centro Studi per la Ricerca sul Coma, che nasce dal percorso d’esperienza legato al progetto della “Casa dei Risvegli Luca De Nigris”
Il Decalogo di assistenza integrale del bambino malato

Il Sacerdote inviato nell’ambito della "Pastorale nella cura dei Bambini malati"

Le malattie rare

Intervista a Bruno Dalla Piccola, professore di Genetica Medica presso l'Università "La Sapienza" di Roma

Introduzione

Città del Vaticano (Agenzia Fides) -  Nel presentare la Conferenza Internazionale sul tema “La pastorale nella cura dei bambini”, promossa dal Pontificio Consiglio per gli Operatori Sanitari (per la Pastorale della Salute), che si è tenuta dal 13 al 15 novembre 2008 in Vaticano – di cui diremo diffusamente in uno dei prossimi dossier che sarà dedicato al tema dei bambini – il Card. Javier Lozano Barragán, Presidente del Dicastero, ha descritto qual è la situazione dei bambini nel mondo.

Negli ultimi dieci anni, oltre due milioni di bambini sono stati uccisi nel corso di conflitti armati, sei milioni sono rimasti invalidi, decine di migliaia sono stati mutilati dalle mine antiuomo, mentre, di recente, sono stati reclutati 300.000 bambini soldato. Oltre 4 milioni e 300 mila bambini sono morti di AIDS, ogni giorno, solo in Africa, settemila sono colpiti dal virus, e si contano già in oltre 14 milioni gli orfani a causa di questa malattia. La povertà resta la causa principale delle malattie dell’infanzia. Un miliardo e duecento milioni di persone vivono con meno di un dollaro al giorno. Perfino nei Paesi più ricchi, un bambino su sei vive sotto il livello di povertà. Il problema della droga, poi, si è esteso in proporzioni allarmanti anche agli stessi centri scolastici infantili. Il 30% dei bambini con meno di cinque anni soffrono la fame o sono mal nutriti, mentre il 50% di tutta la popolazione dell’Africa sub-sahariana non ha accesso all’acqua potabile. Duecentocinquanta milioni di bambini al di sotto dei 15 anni lavorano, tra questi circa 60 milioni in condizioni di pericolo. Secondo l’Organizzazione Mondiale del Lavoro, 120 milioni di bambini e bambine, tra i 5 e i 14 anni, lavorano a tempo pieno, molti per 6 giorni alla settimana e alcuni perfino 7, spesso obbligati a farlo rinchiusi in locali privi di aerazione, male illuminati e con guardie armate per evitare che fuggano.

“Oggi molti bambini e adolescenti sono abbandonati a se stessi e ai loro istinti – ha aggiunto il Cardinale Barragan. L’ambiente in cui vivono è dominato da Internet e dalla televisione. Ovunque sono presenti apparecchi stereofonici, lettori di compact disk, computer, "playstations", fotocamere digitali e cellulari. Non esistono controlli per i programmi televisivi o per internet, in cui navigano senza alcun tipo di guida morale. Il commercio sessuale, la pedofilia, la violenza nelle scuole, i crimini, le bande organizzate, ecc., sono fenomeni sempre più in espansione. Molte famiglie hanno rinunciato al loro dovere educativo. Il padre e la madre lavorano e non hanno mai tempo per i figli. Non danno loro amore o cure, non intessono una comunicazione personale, non si preoccupano di formare la loro coscienza morale, insegnando a distinguere ciò che è buono da ciò che è cattivo. Ancor peggio è quando le famiglie sono divise e si dividono i figli. Molte volte l’educazione scolastica si riduce ad una mera informazione, rinunciando all’autentica formazione giacché prevale la norma della ‘non-direttività’, in quanto si ritiene che la norma danneggi i diritti dei bambini all’auto-determinazione”.

La XXIII Conferenza Internazionale – che ha visto la partecipazione di quarantuno specialisti, provenienti da vari Paesi – ha avuto al centro il tema delle malattie dei bambini, tenendo presente tre ambiti: situazione, riflessione, azione. 

La prima parte è stata dedicata alla realtà e all’origine delle malattie infantili; alla cura dei bambini malati nel mondo, alla demografia della popolazione infantile e alla sua mortalità; alle principali affezioni che colpiscono i bambini.

La "riflessione" ha riguardato cosa dicono la Sacra Scrittura e i Padri della Chiesa sulla cura dei bambini, quali sono state queste cure nel corso della storia della Chiesa e quale è stata la testimonianza dei Santi che hanno consacrato la loro vita alla cura dell’infanzia ammalata. 

La terza parte è stata dedicata all’ "Azione". Ci si è chiesti: di che tipo di catechesi e formazione nella fede abbiamo bisogno per far fronte a questa grave problematica? Come procedere a livello sacramentale con questi bambini? Come adoperare le scienze psicologiche in questa cura?

Risvegli

La diagnosi è gravissima: idrocefalia tetraventricolare. Il cervello non è in grado di far defluire il liquor cerebrale: si rischia una compressione che può ledere l’encefalo. 

Quando ai genitori di Luca viene detto di che cosa si tratta, il bambino ha sette mesi. 

Dopo tre mesi, occorre intervenire chirurgicamente, per creare un sistema di deflusso artificiale dal cervello al peritoneo; sistema che presenterà poi alcuni inconvenienti. Occorreranno tre successivi e delicati  interventi di neurochirurgia a tre, sette e undici anni. 

Grazie alla valvola che regola la circolazione del liquor, Luca vive però normalmente, anche se ha un ritardo motorio molto grave. 

A tre anni, non è in grado di camminare, ma è un bambino molto sveglio e chiacchierone. Gli piace moltissimo la musica, che resta ad ascoltare a lungo, quasi estasiato. 

Dopo cinque anni di fisioterapia quotidiana, il suo camminare è ancora insicuro e ha bisogno sempre di appoggiarsi a qualcuno che lo sorregga. Ha una grande voglia, però, di muoversi e girare.  I suoi genitori lo portano in Sardegna, in aereo. 

A cinque anni, seduto ancora su un passeggino, perché ha pochissima autonomia nel movimento, legge, anzi divora, fumetti: rimarranno sempre la sua grande passione! 

A sei anni, quando è in grado di tenere la posizione eretta e può cominciare a muovere i primi passi da solo appoggiandosi a qualche cosa, occorre mettergli un busto che dal collo gli cinge tutto il tronco fino ai fianchi, per tenere controllata e diritta la sua colonna vertebrale, che mostra già una grave scoliosi. 

Con pazienza e sopportazione,  tiene addosso questa "gabbia" anche di notte: è sempre allegro e affronta con spirito sereno la costrizione del busto. Grazie al supporto artificiale alla sua schiena, può partecipare con la mamma ad alcune spedizioni in montagna: come lei ama salire e trovarsi in mezzo ai fantastici paesaggi alpini. 

La musica gli piace sempre molto, anche quando è più grande e gli piace anche ballare: così si cimenta in balli sfrenati con gli amici in festa. 

Lione, in Francia, diventa per Luca una seconda patria, perché lì c’è la clinica dove viene curata la scoliosi e due o tre volte all’anno (per nove anni), Luca si reca con i genitori a Lione per i controlli del busto e per il programma di fisioterapia, al quale cui continua a sottoporsi da quando aveva tre mesi di vita. 

Quando arriva l’estate, ogni anno, Luca va al mare, dove può mostrare – raccontano i suoi genitori - quanto è "fusto senza il busto"; si gode la spiaggia e l’acqua liberamente, senza ingabbiature. Il suo corpo, ancora impacciato nei movimenti, in acqua si libera e si rilassa e lui ama molto stare a lungo immerso con la maschera a guardare i fondali. 

La scuola elementare è un'importante esperienza che dà a Luca maggiore autonomia e lo aiuta ad aprirsi agli altri bambini; anche lì si manifesta la sua passione per i fumetti: a carnevale si traveste da Gambadilegno. 

Alla scuola media frequenta una classe di pochi ragazzi, ma si crea un bel gruppo affiatato e con alcuni dei compagni rimarrà un forte legame di amicizia anche successivamente. La sua passione per il mare, per due estati successive, si arricchisce di un’esperienza esaltante: in barca a vela con papà e i suoi amici; tuffo libero (mamma non c’è!) e lezioni di pilotaggio della barca da parte dello skipper che lo nomina suo secondo pilota. 

Ormai Luca è adolescente, frequenta già il liceo classico e, all’inizio del secondo anno di ginnasio, deve assentarsi da scuola per un mese per sottoporsi a Lione ad un periodo di quattro settimane di "gesso di allungamento": restare in trazione per mezzo di un’ingessatura al tronco allo scopo di tirare la colonna vertebrale e darle quanto più possibile una forma diritta . 

Ancora una volta, i genitori di Luca, un pò allarmati per questa "cattura" veramente impegnativa, si rendono conto che con il carattere del loro figlio si superano tutti gli ostacoli e le difficoltà. 

Luca è costretto a stare tutto il giorno sdraiato su un lettino a rotelle, ma impara a muoverlo e dirigerlo per i corridoi; disteso, legge continuamente e riesce anche a scrivere (di latino e di greco!) per non rimanere troppo indietro rispetto alle lezioni. Tutto questo sempre col sorriso sulla bocca e quel fare ironico che sdrammatizza anche le situazioni più impegnative. 

Luca ha quindici anni e quattro mesi, quando, a causa di un piccolo intervento precedente quello più impegnativo alla colonna, a cui deve sottoporsi dopo due mesi, va in coma: qualcosa che non è andato durante l’intervento (non si sa ancora cosa) gli ha massacrato il cervello. La sua vita è compromessa irrimediabilmente. 

Comincia la sua battaglia più impegnativa, ma Luca dimostra di essere veramente il piccolo, grande guerriero che i suoi genitori hanno sempre visto coraggiosamente combattere nelle tante prove che la sua giovane vita gli ha dato: in otto mesi di coma e stato vegetativo i genitori lo assistono nella lunga battaglia e Luca compie progressi inaspettati, arrivando all'auspicato risveglio. 

Quando a Natale i suoi amici lo vanno a trovare finalmente a casa, pur ancora lontano da loro nella sua situazione di cerebroleso gravissimo, Luca fa il gesto di vittoria e sorride leggermente con quel sorrisetto ironico che lo ha accompagnato tutta la sua vita. 

Questi è Luca, questa la sua espressione più caratteristica, che rappresenta il suo modo di essere, che ha dato coraggio anche a coloro che gli sono stati vicini e l’hanno accompagnato in un'avventura così impegnativa. 

La morte lo coglie nel 1998, a quindici anni, dopo duecentoquaranta giorni di coma.

Intervista a Fulvio De Nigris, direttore del Centro Studi per la Ricerca sul Coma, che nasce dal percorso d’esperienza legato al progetto della “Casa dei Risvegli Luca De Nigris”
Dalla storia di Luca è nata un’associazione, “Gli Amici di Luca”, fondata dai suoi genitori.

Fulvio De Nigris, padre di Luca - oggi direttore del Centro Studi per la Ricerca sul Coma, che nasce dal percorso d’esperienza legato al progetto della “Casa dei Risvegli Luca De Nigris”– ha raccontato di recente a Liberal che “all’improvviso, nel 1997, abbiamo dovuto affrontare un percorso sconosciuto per noi. Abbiamo cercato soluzioni tra amici, su internet, dappertutto. In quel momento, non esisteva nessuna realtà italiana che volesse aiutare Luca. Abbiamo individuato una clinica ad Innsbruck, per accedere alla quale occorreva molto denaro. L’abbiamo raccolto, tra amici, parenti e siamo partiti per l’Austria, dove abbiamo compreso che cosa volessero dire i processi di miglioramento per i casi come quello di nostro figlio”. 

Quali furono i miglioramenti di  Luca? 

Dopo qualche tempo dall’inizio della terapia, Luca si risvegliò. Cominciò con gli occhi, poi con i movimenti della testa, i cenni con un dito, col quale indicava il sì e il no. Tutto questo si accompagnò ad una ripresa di mobilità. Il suo corpo, già così provato sin dalla nascita, però non ce la fece e Luca ci lasciò nella notte tra il 6 e il 7 gennaio del 1998. 

Che cosa è nato attraverso la storia di Luca? 

E’ germogliata una promessa: la nascita della “Casa dei Risvegli”, dedicata a Luca, un centro innovativo di riabilitazione e di ricerca inaugurato il 7 ottobre 2004 a Bologna nell’area dell’Ospedale Belluria in occasione della sesta “Giornata nazionale dei risvegli per la ricerca sul coma- vale la pena” sotto l’Alto Patronato del Presidente della Repubblica. Affiancato alla struttura, abbiamo creato il Centro Studi per la Ricerca sul Coma, che nasce dal percorso di esperienza legato al progetto della “Casa dei Risvegli Luca De Nigris”, dove si prevede la necessaria integrazione fra competenze medico – riabilitative, psicopedagogiche, volontariato formato e tecnologie innovative. Infatti, la ricerca e lo sviluppo implicati nel progetto impongono non solo una forte transdisciplinarità all’interno del singolo gruppo di ricerca, ma soprattutto una costante collaborazione tra gruppi di ricerca. 

Quali sono le altre attività dell’Associazione? 

Vengono svolte attività di informazione e sensibilizzazione sul tema, di formazione di volontari qualificati per aiutare chi si trova in condizioni di estrema difficoltà, per sorreggere le famiglie e lavorare insieme ad esse, per contrapporre una cultura della cura a una prassi dell’abbandono. 

Qual è l’obiettivo a medio termine dell’Associazione?  

Vorremmo contribuire, con la nostra azione, a migliorare la qualità della ricerca, a diffondere le buone pratiche mediche, a creare una rete di centri di eccellenza come il nostro. Speriamo di poterci riuscire, perché sarebbe un traguardo estremamente importante. 

Che cosa pensa della vicenda di Eluana Englaro? 

Rispetto molto la famiglia, suo padre. Quello che trovo  preoccupante è che la recente sentenza sulla vicenda di Eluana, questo modo di agire, sia in qualche modo pregiudizievole nei confronti di altre famiglie, che desiderano il benessere, la cura, il sollievo, l’accompagnamento dei propri cari. Io credo che ci sia il rischio che attraverso il caso di Eluana - e da quel che sta avvenendo attorno alla vicenda di questa povera ragazza - l’opinione pubblica possa essere tratta in inganno e indotta a credere che persone in quelle condizioni debbano, possano, essere abbandonate.
Sono circa 2.000-2.500 i pazienti che in Italia, come nel caso di Eluana Englaro, si trovano in una condizione di coma vegetativo. E' uno dei risultati di una indagine svolta nel 2005 da una commissione ad hoc istituita dal ministero della Salute. La stima della commissione e' che il numero di pazienti di questo tipo sia tra 3,5 e 5 ogni centomila abitanti e che siano necessari tre-quattro posti letto in strutture specializzate ogni centomila abitanti. Una persona su tre colpite dal coma ha un'eta' compresa fra 0 e 15 anni. Il 3% dei bambini rimane in coma oltre un mese. La maggior parte di questi piccoli pazienti riprende attivita' di coscienza, ma molti di loro manterranno gravi disabilità. 
Il Decalogo di assistenza integrale del bambino malato

Durante la XXIII Conferenza sul tema “La pastorale nella cura dei bambini”, promossa dal Pontificio Consiglio per gli Operatori Sanitari (per la Pastorale della Salute) – che si è conclusa alla presenza del Santo Padre Benedetto XVI – è intervenuto S.E. Mons. Josè L.Redrado Marchite, Segretario del medesimo Pontificio Consiglio, il quale, tra l’altro, ha affermato: “(…) quando il malato è un bambino il problema si aggrava. È il mistero del dolore che non ha età. Soffrire all’inizio della vita, perché? Perché soffrono e muoiono i bambini, gli innocenti? (…). Credo che il servizio pastorale debba svolgere un ruolo importante nel binomio bambino-genitori e soprattutto bambino-madre, per captare esperienze, necessità, problemi; per captare la vita e esservi presente. Per questo le attenzioni pastorali si orienteranno maggiormente verso una relazione di aiuto in cui nasca la fiducia e a partire dalla quale si potranno ricostruire tanti problemi vitali che affiorano nei momenti di dolore. La Pastorale migliore sarà, quindi, una presenza continua, discreta, non invadente, una presenza organizzata e coordinata, che accentui i punti forti di necessità delle persone nell’ospedale: al centro il bambino ammalato e attorno a lui i suoi genitori e il personale sanitario. Non è questo il luogo per scoprire quali debbano essere gli atteggiamenti, le forme, gli stili di presenza dei componenti il servizio pastorale, che si devono invece studiare ed arricchire con l’esperienza; credo che sapersi "situare", cioè sapere dove stare, conoscere quali sono le necessità basilari, avere la garanzia di possedere un minimo di qualità per il ministero in quel luogo, e organizzare il servizio, sia il bagaglio imprescindibile su cui devono contare tutti i componenti del servizio pastorale. Tutti questi criteri aiuteranno a costruire giorno dopo giorno la presenza, il dialogo, l’aiuto, la celebrazione sacramentale e liturgica; daranno luce alle nostre parole, senso ai nostri gesti; sentiremo il piacere di condividere speranze e disperazioni, dolori, angustie e gioie per il successo, la guarigione...; vedremo nascere vite nuove, resuscitate in mezzo al dolore e alla morte. Basta non lasciarsi cogliere dalla routine, dall’improvvisazione, dal non sapere cosa fare. 

Oggi lo Spirito è presente, operante, oggi continua a scegliere annunciatori di novità di vita, di resurrezione, d’amore, di gioia, di festa. A questa chiamata dello Spirito dobbiamo dare risposte entusiaste e intelligenti, che nascano dalla fede, pieni dello Spirito. I rischi e la fatica saranno tanti, però vale la pena gridare con la forza dello Spirito: "sono qui". Evangelizzati per evangelizzare. Convinti che quanto annunciamo non è patrimonio nostro ma che ci viene affidato dal Signore: "Andate ed evangelizzate". Convinti anche che il disegno di Dio viene condizionato dalla libertà degli uomini che rifiutano, non accolgono il messaggio. Dobbiamo seguire l’esempio di Gesù, degli Apostoli, e di tanti evangelizzatori che non si ritrassero di fronte alle difficoltà, anzi si armarono di coraggio, di entusiasmo e di speranza. È necessario, per questo, non lasciarsi vincere dalle "malattie del corpo" che possono frenare l’entusiasmo evangelizzatore: la poca salute, l’età avanzata, la stanchezza... Ancor meno, lasciarsi vincere dalle "malattie dello spirito: l’apatia, la tristezza, la mancanza di entusiasmo, le contraddizioni, le infinite difficoltà...". Occorre esercitarsi piuttosto nei doni dello Spirito: "amore, gioia, pace, pazienza, benevolenza, bontà, fedeltà, mitezza, dominio di sé" (Gal 5, 22), la forza, la speranza, convinti che le grandi opere sono frutto di Dio, ma che hanno bisogno della nostra collaborazione. Nascerà così la nuova evangelizzazione: nuova nell’ardore, nuova nei metodi, nuova nelle espressioni. Sono queste le basi e i criteri su cui dobbiamo organizzare un servizio pastorale nell’ospedale pediatrico che garantisca la presenza evangelizzatrice”. 

Mons. Josè L.Redrado Marchite ha ricordato che quando era cappellano dell’ospedale pediatrico San Giovanni di Dio di Barcellona, fu scritto un decalogo che abbraccia aspetti scientifici, umani, deontologici e religiosi, “una sorta di impegno dell’ospedale a realizzare un’assistenza integrale del bambino malato”. Il decalogo era questo:

1. la cura integrale del bambino è il nostro primo e principale dovere;

2. dichiariamo di sottomettere la nostra opinione e il nostro amore alla verità scientifica;

3. la pratica della docenza attraverso il bambino non sarà mai lesiva per lui e non ne offenderà la dignità;

4. nel campo della pediatria il medico e il personale infermieristico agiscono come delegati dei genitori e per questo nel loro lavoro assistenziale deve guidarli l’amore del bambino;

5. ogni dubbio che sorgesse nel trattamento del bambino sarà risolto tramite consulta al necessario livello;

6. di fronte al bambino malato non esistono condizionamenti derivati da razza, religione, nazionalità, livello sociale o amicizia;

7. anche il bambino incurabile ha diritto a vivere, ad essere curato e amato;

8. daremo al compagno o all’istituzione che proseguirà il trattamento del bambino tutta l’informazione precisa possibile;

9. promuoveremo la pediatria sociale, la prevenzione delle malattie e degli incidenti dei bambini mediante campagne popolari e riunioni scientifiche;

10. ci dichiariamo solidali e partner dell’Organizzazione Mondiale della Sanità e dell’UNICEF.

Il Sacerdote inviato nell’ambito della "Pastorale nella cura dei Bambini malati"

“Il ‘servizio pastorale’ di un sacerdote inviato in ‘Centri di Cura Pediatrici’ richiede particolari e specifiche connotazioni più esigenti di quelli dovuti in ordinarie situazioni di vita. L’ambito nel quale deve portare la ‘Parola’ e il messaggio d’amore di Dio Misericordioso, pone molteplici inquietanti interrogativi da piccoli e grandi. Ovviamente gli interrogativi si fanno più drammatici nelle situazioni di patologie che producono inabilità permanenti, e più ancora quando si manifesta come rapida corsa verso un irrimediabile immatura fine della vita”. E’ quanto ha tra l’altro affermato P. Felice Ruffini, M.I., Segretario promossa del Pontificio Consiglio per gli Operatori Sanitari (per la Pastorale della Salute), durante la Conferenza sul tema “La pastorale nella cura dei bambini”.

A parere di Padre Fuffini, “è necessario che il Cappellano si rivesta dei panni del ‘fratello maggiore’, un ‘amico’ che non ti può tradire, che ti sta lì accanto per darti sicurezza e può tirarti fuori almeno dal buio che improvvisamente ti è piombato addosso. L’accentuata fragilità a 360° del piccolo ‘malato’, esige che il rapporto si stabilisca su un livello che gli è congeniale, per fargli sentire che non è solo in quella dura personale lotta con la vita”.

“È un rapporto tra Pastore e Bimbo malato – ha aggiunto Padre Ruffini - che richiede autenticità e credibilità cristalline, senza alcuna ombra. La sua ‘azione pastorale’ deve essere conformata al parametro stabilito dal Maestro Divino: ‘…chi accoglie anche uno solo di questi bambini in nome mio, accoglie me. Chi invece scandalizza anche uno solo di questi piccoli che credono in me, sarebbe meglio per lui che gli fosse appesa al collo una macina girata da asino, e fosse gettato negli abissi del mare.’ (Mt 18, 5-6). Più degli adulti il bambino ha la sensibilità e l’intuizione di riconoscere se il "Pastore" che si presenta a lui è vero ed autentico. E se vogliamo dirla con un detto popolare, ‘se è un vero prete’, se ci crede veramente a quello che dice e soprattutto se è coerente nella sua vita.

Secondo Padre Ruffini, “il sacerdote addetto alla ‘Cappellania Ospedaliera Pediatrica’ deve vivere profondamente dello Spirito di Gesù, e avrà da Lui al momento opportuno l’ispirazione di come partecipare al piccolo malato l’esperienza di San Paolo, che scrive di se stesso ‘Sono stato crocifisso con Cristo e non sono più io che vivo, ma Cristo vive in me…. (egli) mi ha amato e ha dato se stesso per me.’ (Gal 2, 20)”.

A parere di Padre Ruffini, è “inscindibile la partecipazione al dramma dei genitori e di parenti prossimi del piccolo malato. Il Sacerdote Cappellano deve farsi coinvolgere anche per essi dall’amore e sensibilità che il Verbo Incarnato ha donato alla Vedova di Nain (Lc 7, 11-17), a Giairo (Lc 8, 40-56), a quel Papà ai piedi del Tabor (Lc 9, 38-45)”.

“È una missione splendida quella di essere Sacerdote Cappellano in ‘Luogo di Cura Pediatrico’ – ha concluso Padre Ruffini - non privo di ostacoli e di momenti difficili e drammatici. Ma anche di momenti di grande gioia spirituale nel costatare che anche dai "piccoli malati" si hanno testimonianze eroiche del ‘completo nella mia carne quello che manca ai patimenti di Cristo, in favore del suo corpo che è la Chiesa’ (Col 1, 24)”.
Le malattie rare 

Fu un film del 1993, “L’olio di Lorenzo”, tratto da una storia vera, a far conoscere al grande pubblico il dramma delle malattie rare, che colpiscono soprattutto i bambini.

A Lorenzo, a cinque anni, viene diagnosticata l’Adl o altrimenti nota come Adrenoleucodistrofia, che colpisce le cellule cerebrali. 

E’ una malattia genetica dei perossisomi (organelli intracellulari contenenti vari enzimi utili per la β-ossidazione); esistono varie tipologie di questa forma: l'adrenoleucodistrofia propriamente detta, la adrenoleucodistrofia neonatale e infantile (una delle espressione della sindrome di Zellweger) e la più diffusa l'adrenoleucodistrofia legata al cromosoma x. 

In alcuni casi si assiste ad una degenerazione della mielina, un grasso complesso del tessuto neuronale che ricopre molti nervi del sistema nervoso centrale e periferico. Senza la mielina, i nervi non riescono a condurre un impulso, portando ad una crescente disabilità mentre la distruzione della mielina continua a crescere e ad intensificarsi. Si manifesta principalmente nei bambini in un'età che varia dai 4 agli 8 anni. 

A Lorenzo vengono dati due anni di vita. Augusto e Michaela, padre e madre di Lorenzo, non si arrendono, s’informano sulla malattia, ne diventano esperti e dopo aver consultato testi medici, rivisto gli esperimenti sugli animali e posto domande ai migliori dottori di tutto il mondo, arrivano alla soluzione.  Commissionano ad una azienda britannica uno speciale tipo di olio che normalizzava l'accumulo degli acidi grassi a lunga catena nel cervello, la caratteristica dell' ALD.
Elaborano, così, l’”olio di lorenzo”, composto da olio d’oliva (acido oleico) e olio di colza (acido erucico), che non guarisce, ma blocca l’avanzamento. 

Lorenzo, così, vive ben oltre le previsioni: muore quando compie trent’anni, a Washington, il 30 maggio di quest’anno, per le conseguenze di una polmonite. 

I suoi genitori hanno fondato il “Progetto mielina” - una fondazione internazionale senza fini di lucro che ha lo scopo di finanziare la ricerca per trovare il sistema di ricostruire la guaina mielinica del sistema nervoso – che ha sedi operative in Austria, Canada, Emirati Arabi Uniti, Francia, Germania, Italia, Svizzera, Regno Unito e Stati Uniti. 

Il Gruppo di lavoro del Progetto Mielina comprende alcuni fra i più illustri ricercatori specializzati in materia di rimielinizzazione; essi svolgono la loro attività presso l'ospedale francese della Salpetrière, l'Istituto Superiore di Sanità in Italia, il Max Planck Institute in Germania, l'Università di Cambridge in Gran Bretagna, quella di Lund in Svezia, l'istituto Pasteur di Parigi. Negli Stati Uniti i ricercatori della Mayo Clinic, la Yale University, la Columbia University, la Winsconsin-Madison University e il National Institutes of Health.

Sono storie che impressionano quelle di coloro che vengono colpite dalla malattie cosiddette rare o “orfane”, chiamate così per la loro unicità. Storie dei colpiti, dei loro padri e delle loro madri. Storie di sofferenza, ma anche di capacità di affrontare l’imponderabilità del vivere e dell’avversità tenedo fermo e custodendo il bene supremo dell’individiduo: quello della vita. Di recente, ne ha raccontate alcune, bellissime, Margherita de Bac, giornalista e scrittrice, in un libro intitolato “Siamo solo noi – Le malattie rare: storie di persone eccezionali”. 

Rebecca, alla nascita, alla 35a settimana, pesa un chilo e seicento grammi. Trascorre dodici giorni in terapia intensiva. Tornata a casa, non cresce più di 35 grammi a settimana. Dopo molte visite, un medico dell’Ospedale Bambin Gesù di Roma, non ha dubbi dopo aver osservato per la prima volta quella bambina dagli occhi sempre socchiusi e con le palpabre a mezz’asta: si tratta della sindrome di Prader e Willi. Molte delle malattie rare, che oscillano tra le settemila e le ottomila, hanno i nomi dei loro scopritori. In questo caso, due ricercatori svizzeri.

La sindrome che ha colpito Rebecca è causata dall’assenza di una porzione del cromosoma 15 ed è osservabile – per un complesso meccanismo biologico, chiamato “imprinting” – solo nelle persone in cui la mancanza riguarda il cromosoma 15 di origine paterna. Colpisce una persona su 15-20.000 nati. I neonati presentano una riduzione del tono muscolare, con debolezza diffusa. Per questa ragione, hanno spesso gravi difficoltà nell’alimentarsi. Nell’età infantile, compaiono alterazioni del comportamento, tra le quali è preminente l’iperfagia, il bisogno incontrollabile di cibo, che dipende dalla disfunzione dell’ipotalamo (la regione del cervello che regola l’appetito). Alla nascita, la sindrome viene diagnosticata per l’ipotonia e alcune caratteristiche somatiche; successivamente il ritardo mentale, l’obesità, la bassa statura, i mani e i piedi piccoli, la bulimia e la mancata discesa dei testicoli. Il test genetico esiste ed è accurato nel 99% dei casi. Non esiste una cura per la malattia, ma è importante trattarne i sintomi associati, in particolare la bulimia. 

Rebecca, che ha ora cinque anni, ha assaggiato il primo pezzetto di cioccolato la scorsa Pasqua, non conosce il sapore del pane, per tutta la vita rinuncerà ai dolci.

Nelle classificazioni più ampie si ritrovano gruppi molto eterogenei di patologie: un primo gruppo rappresentato da malattie su base genetica o supposta tale, molto rare, con incidenza alla nascita inferiore a 1 su 10.000 nati; un secondo gruppo di malattie relativamente frequenti, come le leucemie, varie forme di tumori del bambino e dell'adulto, e patologie infettive come l'AIDS, la sifilide acquisita, ecc.; un terzo gruppo di patologie tipiche della senescenza, di diffusione sempre più ampia, come l'Alzheimer, il Parkinson, ecc. 

Anche se negli Stati Uniti esiste una definizione ufficiale di patologia rara, le classificazioni americane disponibili comprendono un numero di malattie che varia dalle 1.109 del National Organization for Rare Disorders (NORD) alle 2.117 dell’ Office of Rare Diseases (ORD del National Institutes of Health). 

I farmaci che potrebbero curare le malattie sono detti “orfani”, perché – a parere di alcuni - l’industria farmaceutica sarebbe poco interessata a produrre e a commercializzare prodotti destinati ad un ristretto numero di individui. 

Altri, invece, riconoscono i limiti della ricerca e ritengono che molte delle malattie rare non saranno guaribili per molti anni ancora. 

Secondo le indicazioni del Programma d'azione Comunitario sulle malattie rare 1999-2003, vengono definite rare le malattie che hanno una prevalenza inferiore a cinque per diecimila abitanti nell'insieme della popolazione comunitaria. 
In realtà, la bassa prevalenza nella popolazione non significa che le persone con malattia rara siano poche. Si parla infatti di un fenomeno che colpisce decine di milioni in tutta Europa, tanto che nel 1999 il Parlamento Europeo e il Consiglio hanno adottato un regolamento con l’obiettivo di incitare le industrie farmaceutiche e biotecnologiche a sviluppare e a commercializzare i farmaci “orfani”. 

In base ad una stima ampiamente condivisa, su una popolazione totale di 459 milioni di europei, circa 30 milioni di persone soffrono di una malattia rara: il 6-8% della popolazione. Il problema, quindi, ha una sua certa rilevanza sociale.

Le malattie rare sono caratterizzate da una grande eterogeneità di segni e sintomi che variano non solo da una malattia all’altra, ma anche all’interno della stessa malattia. La stessa patologia può manifestarsi in modo differente da individuo ad individuo. Per molte malattie, c’è una grande varietà di sottotipi e più disabilità possono colpire un medesimo soggetto, determinando il cosiddetto “polihandicap”. Con la malattia rara, si riduce l’aspettativa di vita; in alcuni casi, si può verificare la morte in età infantile, in altri sono degenerative e più o meno rapidamente letali, in altri casi ancora sono compatibili con una vita normale se diagnosticate in tempo e trattate.

L’ 80% delle malattie rare ha origini genetiche, con coinvolgimento di uno o più geni o cromosomi. Possono essere ereditarie o derivare da una mutazione ex novo. Colpiscono il 3-4% dei nati vivi. 

Altre malattie rare sono provocate da infezioni (batteriche o virali), allergie, o sono dovute a fattori degenerativi, neoproliferativi o teratogeni (chimici, radiazioni,...). Alcune malattie derivano dall’interazione tra cause genetiche e ambientali, ma la maggior parte delle malattie rare ha una patogenesi sconosciuta.

Esiste una grande differenza nell’età di insorgenza dei primi sintomi. Quelli di alcune malattie rare possono comparire alla nascita o durante l’infanzia, per esempio l’atrofia spino-muscolare, la neurofibromatosi, l’osteogenesi imperfecta, la sindrome di Rett e la maggior parte delle malattie metaboliche come la malattia di Hurler, Hunter, Sanfilippo, la Mucolipidosi di tipo II, la malattia di Krabbe e la condrodisplasia. In qualche caso, come nella neurofibromatosi, i primi sintomi possono presentarsi sia nell’infanzia sia in altri stadi della vita. 

Altre malattie rare, come la corea di Huntington, l’atassia spino-cerebellare, la malattia di Charcot-Marie-Tooth, la sclerosi laterale amiotrofica, il sarcoma di Kaposi e i tumori della tiroide, si manifestano in età adulta. 

Condizioni relativamente frequenti possono nascondere alcune malattie rare, per esempio l’autismo o l’epilessia. Per molte delle condizioni descritte in passato solo in termini clinici, come la deficienza mentale, la paralisi cerebrale, l’autismo o la psicosi, oggi si sospetta un’origine genetica ed in alcuni casi è già stata descritta. Di fatto molte malattie rare possono essere mascherate da altri sintomi che possono portare a diagnosi scorrette.

Malgrado questa grande eterogenità, le malattie rare hanno alcuni tratti comuni e possono quasi sempre essere caratterizzate come: gravi o molto gravi, croniche, spesso degenerative e generalmente letali; nella metà dei casi, insorgono in età infantile; disabilitanti: la qualità della vita dei pazienti affetti da malattie rare è spesso compromessa in seguito alla carenza o alla perdita di autonomia; molto gravi in termini psicosociali: la sofferenza dei pazienti e delle loro famiglie è aggravata dalla disperazione psicologica, dalla mancanza di opzioni terapeutiche e dalla mancanza di supporti pratici nella vita quotidiana; malattie incurabili, per la maggior parte senza reali cure. In alcuni casi, i sintomi possono essere trattati per migliorare la qualità e l’aspettativa di vita; difficili da gestire: le famiglie trovano insormontabili ostacoli nel trovare una cura efficace.

Uno degli aspetti più importanti è quello della diagnosi precoce della malattia. Per molte della malattie rare, infatti, se non è assicurata la guaribilità, può essere garantita la trattabilità, se diagnosticate correttamente in tempo. E’, questo, lo strumento essenziale per tentare di alleviare le sofferenze di chi soffre e delle persone che gli sono accanto. Per molte delle malattie rare o “orfane”, come vengono chiamate, la diagnosi è molto difficile e quando arriva è già troppo tardi. 

Una ricerca di Eurordis - European Organization for Rare Disease (Eurordis) con sede a Parigi,  un’alleanza di organizzazioni di pazienti e individui attivi nel settore delle malattie rare - ha evidenziato, ad esempio, che per la sindrome di Ehlers Danlos, un paziente su quattro ha aspettato per più di trent’anni prima di giungere alla diagnosi corretta. 
Le conseguenze del ritardo diagnostico possono risultare drammatiche: altri bambini nati con la stessa malattia; comportamento e supporto inadeguato della famiglia; peggioramento delle condizioni del paziente in termini di conseguenze intellettuali, psicologiche e fisiche, che conducono spesso alla morte del paziente stesso; mancanza di fiducia nel sistema sanitario.

Un altro momento decisivo per i pazienti affetti da malattie rare è la scoperta della diagnosi: un’altra ricerca di Eurodirs evidenzia che più del 50% dei pazienti hanno sofferto di carenti o inaccettabili condizioni di comunicazione della diagnosi. 

Intervista a Bruno Dallapiccola

Bruno Dallapiccola è professore di Genetica Medica presso l'Università "La Sapienza" di Roma, nonché direttore scientifico dell'Istituto Mendel di Roma e dell'Irccs Ospedale Casa sollievo della sofferenza di San Giovanni Rotondo. Fa, inoltre, parte di numerosi organismi medici a livello nazionale e internazionale. Nel 1976 ha costituito a Roma il primo servizio di diagnosi prenatale. In seguito ha fondato e coordinato in diversi Ospedali e Università, undici laboratori di diagnosi genetica e servizi di consulenza genetica. Dal 1985 coordina il censimento dei laboratori di diagnosi genetica in Italia, per conto delle Società di Genetica medica e umana. Coordina l'interfaccia italiana del progetto Orphanet per le malattie rare. L'attività di ricerca ha avuto come oggetto principale la comprensione delle basi molecolari delle malattie rare, con contributi specifici nel campo della citogenetica, mappaggio e clonaggio di più geni. E' autore di 520 pubblicazioni su riviste internazionali.

Quante sono le malattie rare?

Sono 6.000, molto verosimilmente 8.000. L’elenco è enorme, le competenze disponibili pochissime. Il 75% è di tipo pediatrico. Ogni giorno vedo famiglie disperate, sole, che si indebitano per andare a cercare malattie che hanno andamento cronico, letale e spesso possono essere degenarative. Oggi, con le tecniche che sono a disposizione, la diagnosi si trova in un numero notevole di casi. Il problema è fare la diagnosi corretta e trovare un centro che prenda in carico la persona colpita. Ho criticato ripetutamente l’idea di fare i registri nazionali delle malattie rare: quando escono queste informazioni, c’è da chiedersi chi le ha validate; bisogna considerare che per molte delle malattie rare non esiste il test genetico. Ho visto delle mamme alle quali era già stata diagnosticata la malattia rara per il loro figlio, alle quali ho detto che non era quella la diagnosi. Per alcune malattie – quelle che causano disturbi mentali - se si anticipa la diagnosi, si hanno più probabilità di successo sulla malattia.

Perché la diagnosi, in molti casi, è difficile?

Nel 50% dei casi, dal punto di vista clinico, tutti non ci capiamo niente. L’altro giorno ero a Messina e ho visto una bambina di otto mesi che avevo già visto quando ne aveva due. Solo ora sono certo della sindrome che ha, quella di kabuki. Un rapporto di M.Kroneman, pubblicato nel 2005, dimostra che la diagnosi è tardiva nel 25-50% delle malattie rare. Prima di ottenere quella definitiva, il 40% dei pazienti ne ha ricevuta una sbagliata o addirittura nessuna. Gli errori hanno come conseguenza terapie inappropriate in un caso su tre ed interventi chirurgici inutili in un caso su sei. Negli Stati Uniti, che sono all’avanguardia, il 68% dei malati impiegano tre mesi e più per ricevere una diagnosi. Il 36% aspetta oltre un anno, uno su sette anche sei anni. 

Questo è un settore in cui ogni giorno bisogna studiare ed affidarsi ad una diagnosi di tipo gestaltico, al ‘colpo d’occhio’ davanti alla porta – cogliendo i piccoli segni che ciascuna di queste malattie presenta - prima di rivolgersi alle analisi di laboratorio. Un’altra cosa da fare è comprendere come cambia nel tempo il profilo di molte malattie.

Mentre l’offerta dei test genetici sta aumentando, il livello di certificazione di questi testi è molto indietro. Stiamo cercando di armonizzare i test genetici in Europa. Orphanet, nella sua quarta versione, è il più importante database mondiale sulle malattie rare e nella rete europea segnala i laboratori certificati ed accreditati. 

Come giudica lo stato della ricerca?

Sono contro i luoghi comuni: c’è una ricerca cattiva, ma c’è anche una ricerca che segna enormi progressi e qualcosa d’importante si sta muovendo: cinquecento malattie genetiche si possono curare ed alcune anche con le cellule staminali adulte. Anche la ricerca italiana produce grandi risultati: il mio gruppo di ricerca quest’anno ha fatto tre scoperte molto importanti, frutto del lavoro e dell’applicazione. In Italia ci sono solo cento centri di genetica. Quindi ci sono grandi spazi da coprire, ma non c’è la cultura della genetica medica sufficientemente diffusa nel sistema.

Ciò nonostante, il mio messaggio è di forte ottimismo. Questo deve essere lo spirito di un medico che fa genetica, nella consapevolezza che purtroppo ci sono tragedie che non saranno guaribili o trattabili neanche di qui a cinquant’anni.

___________________________________________________________________________________
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