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L'esperienza

Per riflettere sul futuro

dei bimbi colpiti da questo
malfunzionamento
genetico, aiutare la ricerca
e diffondere informazioni
tra le famiglie, il 20
settembre al "Gemelli"

di Roma, verra presentata
la prima associazione
italiana dedicata

EmaNUELA VINAI
Roma

radiverso dal mio primo figlio,
“ E me ne sono accorta subito,

ciucciava in maniera strana,
mamidicevano dinon preoccuparmi, che
infondo ognibambino si attacca conisuoi
tempi», invece e1'istinto di mamma Tizia-
na a rendersi conto che in Davide, appe-
na nato, c'era qualcosa che non andava.
Ma sono dovuti passare molti mesi e ana-
lisi e supposizioni prima di arrivare alla
diagnosi: sindrome di Pitt Hopkins, una
malattia genetica molto rara che conta po-
chissimi casi riconosciuti nel mondo, cir-
ca 200. «Verso i quattro mesi — prosegue
Tiziana - la pediatra ci dice: vediamo co-
me va, poi a settembre facciamo un con-
sulto neurologico. Da quel momento siso-
no susseguiti una serie di problemi respi-
ratori che hanno portato Davide al ricove-
ro in bronco-pneumatologia all'Ospedale
Bambino Gesti di Roman.
Secondo i medici i problemi respiratori
giustificavano il muoversi poco del bam-
bino, ma alla mamma non sembrava una
spiegazione sufficiente. «E stata determi-
nante la tenacia con cui mia moglie ha ri-
chiesto una visita neurologica — racconta
Gianluca, il papa di Davide —; da questa &
stato possibile procedere con una riso-
nanza magnetica e con tutti gli altri esami
del caso, che hanno permesso di identifi-
care precocemente unritardo psicomoto-
rio». I ricoveri continuavano a susseguirsi
e, durante questo lasso di tempo, capitava
che Davide perdesse conoscenza senza u-
naragione apparente. Aveva 13 mesi. «Per
un caso ha avuto uno di questi episodi du-
rante un esame specifico —ricorda la ma-
dre — e questo ha permesso di accertare
che succedeva perché andava in iperven-
tilazione. Sulla base di questo sintomo, un
medico haavutol'intuizione diindagarela
presenza della Sindrome di Pitt Hopkins».
Nel buio di questo primo periodo, nelle
crisi e nellamancanza dirisposte, dove re-
perire le informazioni? Come cercare no-
tizie?Vengono in mente consultazioni feb-
brili sui motori di ricerca e notti insonni.
«Quello che ci ha angosciato - rivela papa
Gianluca-eil cercare di capire se stavamo
facendo abbastanza per nostro figlio. E u-
nadomandalacerante per un genitore: sa-
pere se Davide era seguito nel modo mi-
gliore possibile, se c'era qualcosa d’altro
da provare. Una domanda che per i primi
tempi e stata incalzante, in unaricerca af-
fannosa per ricevere la piccola consola-
zione di sapere che no, di pil1 non si puo
fare».
Mai due genitori hanno sempre sentito di
avere il sostegno dei sanitari: «Ci siamo
sentiti confortati dall’attenzione e dalla cu-
ra dei medici, abbiamo potuto contare da
subito su un’équipe che si muoveva per
cercare di mettere insieme i pezzi del puzz-

Si stimano in circa 9.600
le "rare" in tutto il mondo

Sono definite rare le malattie che colpiscono
un numero ristretto di persone e di conseguenza
generano problemi specifici legati alla loro ra-
rita. Il limite stabilito in Europa & di una perso-
na affetta ogni 2.000. Secondo gli ultimi dati, so-
no 9.600 le malattie di questo tipo censite nel
mondo: nonostante i malati affetti da una sin-
gola patologia siano pochi, la loro somma com-
plessiva arriva a costituire una cifra rilevante
che rappresenta circa il 10% delle persone af-

fette da patologie invalidanti. Infatti, la bassa
prevalenza nella popolazione non significa che
le persone con malattia rara siano poche. Si
parla infatti di un fenomeno che colpisce milio-
ni di persone in ltalia e decine di milioni in tutta
Europa. Secondo la rete Orphanet Italia nel no-
stro paese sono 2 milioni le persone affette da
malattie rare e il 70% sono bambini in eta pe-
diatrica. Le malattie rare sono malattie gravi,
spesso croniche e talvolta progressive. Per la
maggior parte di queste malattie ancora oggi
non & disponibile una cura efficace, ma nume-
rosi trattamenti appropriati possono migliorare
la qualita della vita e prolungarne la durata.

In Italia 583 patologie
sono esenti dal ticket

In Italia I'lstituto superiore della sanita su in-
dicazione del ministero della Sanita ha indivi-
duato, con il Decreto ministeriale 279/2001,
un elenco di malattie rare esenti-ticket. Non
tutte le patologie a bassa prevalenza infatti
presuppongono I'’esonero dalla partecipazio-
ne al costo delle relative prestazioni sanitarie,
ma solamente quelle presenti nell’elenco al-
legato a questo decreto. Il provvedimento pre-
vede che siano erogate in esenzione tutte le

prestazioni appropriate ed efficaci per il trat-
tamento e il monitoraggio della malattia rara
accertata e per la prevenzione degli ulteriori
aggravamenti. In considerazione dell’onero-
sita e della complessita dell’iter diagnostico
per le malattie rare, I'esenzione & estesa an-
che ad indagini volte al’accertamento delle
malattie rare ed alle indagini genetiche sui fa-
miliari dell’assistito eventualmente necessa-
rie per la diagnosi di malattia rara di origine
genetica. L'elenco comprende attualmente
583 patologie. Alcune Regioni hanno delibe-
rato esenzioni per patologie ulteriori da quel-
le previste dal decreto 279/2001.

Malattie rare, patto
per resistere insieme

«Cosi 1l nostro piccolo va avanti da 2 anni»

La storia del piccolo Davide,
con Sindrome di Pitt Hopkins,
e emblematica: non bastano
le angosce e gli affanni
per rincorrere diagnosi certe
e cure adeguate; occorre
un tortuoso iter per ottenere
un’assistenza efficace

le e capire dove fosse il problema. A parti-
re dalla dottoressa Reali, la pediatra che
non conosce sabati, domeniche e festivi
per seguire Davide, ai primari dei reparti,
ai vari specialisti, hanno speso laloro pro-
fessionalita e conoscenza per indirizzarci
alla fine verso il reparto di malattie rare e
alla professoressa Zollino del Policlinico
Gemelli di Roma». Molta meno compren-
sione e arrivata invece dall'implacabile ap-
parato statale, che ha fatto del riconosci-
mento della disabilita di Davide una via
crucis di poca umanita che ha molto feri-

toisuoi genitori: «Abbiamo trovato un mu-
ro. Fa male portare tuo figlio alla visita di
una commissione che, senza degnarlo di
uno sguardo e nonostante i faldoni di do-
cumentazione che avevamo con noi, met-
teva in dubbio la stessa degenza in ospe-
dale e la sussistenza di una patologia in-
validante». Inoltre, per uno di quei cavilli
che solo la pil ottusa burocrazia sa pro-
durre, un nuovo problemanasce daunba-
nalissimo e non sostituibile codice da in-
serire nel sistema: «Siccomela sindrome di
cui soffre Davide & molto rara, parados-
salmente non esiste un codice di esenzio-
nericonosciuto e specifico in cui inserirlo
che cosimanca e non puo essere applica-
ton.

E difficile trovare le parole giuste per de-
scrivere la forza, la dignita e la grande spe-
ranza che anima e sostiene Tiziana Russo
e GianlucaVizza, avvocato eingegnere ma
soprattutto genitori. Sono passati attra-
verso innumerevoli peripezie, le pill spia-
cevoli quelle burocratiche, eppure non si
sono mai persi d’animo: «<Abbiamo reagi-
to cosi grazie agli amici, ai familiari, ai col-
leghi, ai collaboratori. Tutti ci sostengono,
ajutano, confortano, pregano. Abbiamori-

cevuto una cartolina dalla Terra Santa per
farci sapere che anche Ii si prega per Davi-
de». Non tutti i genitori perd hanno la for-
za, la capacita, gli strumenti per affronta-
re da soli tutto questo.

Pensare al futuro di questi bambini el pri-
mo pensiero, cosi, per sensibilizzare sul
problema, aiutare la ricerca, diffondere il
maggior numero di informazioni possibi-
li e mettere in rete le famiglie, il 20 settem-
bre, alle 11, nell’Aula Brasca del Policlini-
coAgostino Gemelli, verra presentatal’As-
sociazione italiana Sindrome di Pitt
Hopkins (www.aisph.it) , la prima in Italia
rivolta a questa particolare sindrome ge-
netica. Un’associazione che dia voce ai pic-
coli malati e ai loro familiari. Oggi Davide
hadue anniemezzo, e un bel bambino, vi-
vace e sorridente, che va al nido tra medi-
cine e maestre volenterose, che ha impa-
rato a tenere il cucchiaio da solo e gioca
conil fratellino Francesco di quattro anni,
che lo protegge («lo devo stimolarel») e si
arrabbia con lui come tuttiifratelli. Ma Da-
vide non & guarito, perché dalla sua sin-
drome non si guarisce. Eppure, non per
questo, si rinuncia a vivere.
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«La “Pitt-Hopkins”
Non esiste una cura,
sl agisce sui sintomi»

Roma

a sindrome di Pitt-
“ L Hopkins (Pths) e una con-

dizione geneticamente
determinata che rientra nel gruppo
delle malattie rare, nell’ambito delle
sindromi con disabilita intellettiva e
anomalie fisiche minori», spiega Mar-
cella Zollino, genetista e associato di
Genetica medica all'Universita Cat-
tolica del Sacro Cuore di Roma.
Come si caratterizza questa sindro-
me?

ma il sospetto clinico - grazie all’ap-
plicazione diffusa dell'esame di Ar-
ray-Cgh (tecnica in grado di eviden-
ziare delezioni o duplicazioni anche
molto piccole del genoma) —, nel se-
condo caso (chiamato mutazione
puntiforme) per raggiungere la dia-
gnosigenetica e necessario porre pri-
ma il sospetto clinico e sequenziare
il gene, selezionato tra i 20mila geni
del genoma umano. Per questo mo-
tivo la Pths pil1 che molto rara, e al
momento sottodiagnosticata. Buona
parte dei soggetti
affetti € senza dia-

Clinicamente, &
caratterizzata da

gnosi, perché non

ritardo  cognitivo Marcella Zollino, haancora effettua-
grave con compro- s, : ox to il sequenzia-
missione del lin- (Caﬂﬂllca) tutta la SOCIIEta mento del gene.
guaggio, ritardo  §ja coinvolta per favorire  Quanti casi sono
delle tappe moto- conosciuti?

rie, deficit neurolo-

una terapia riabilitativa

Solo in Italia, nel

gici  aggiuntivi,
quali crisi di iper-
ventilazione o crisi
diapnea, difficolta
a coordinare i mo-
vimenti, difetti o-
cularicheincludo-
no strabismo, mio-
pia e astigmati-
smo, convulsionie
stipsi. Alcune spe-
cifiche caratteristi-
che del volto con-
sentono spesso di
formulare I'ipotesi
diagnostica su ba-
se clinica.

Che cosa causa la sindrome?
Geneticamente, & causata dallaman-
cata funzione del gene Tcf4, come
scopertonel 2007. Questo generisul-
taessere completamente deleto suu-
no dei due cromosomi 18 in una pic-
cola parte dei pazienti, mentre nella
maggior parte dei casi il gene ¢ inte-
ressato da una alterazione solo di u-
nabase o di poche basi del suo codi-
ce, che lo lascia comunque conser-
vato, anche se mutato.

Come puo essere diagnosticata?

Se nel primo caso (perdita completa
del gene) € possibile raggiungere la
diagnosi anche senza aver posto pri-

GENETISTA Marcella Zollino

nostro centro, ne
sono stati diagno-
sticati 25. Nel mon-
do sono noti 200
casi: manon signi-
fica che non ve ne
possano essere di
pily, solo non sono
stati correttamen-
te diagnosticati.
Come si puo con-
trastare?

Non esiste una cu-
ra, perché non e u-
na malattia ma u-
nasindrome gene-
tica e, allo stato attuale, non c’e tera-
piagenica possibile, € molto piti pro-
mettente intervenire suimeccanismi
chesialterano. Si puo quindi agire sui
sintomi, come per esempio curare la
stipsi o prevenire le crisi epilettiche.
Sipossono capirele complicanze ele
problematiche cliniche e predispor-
re un’'adeguata sorveglianza per pre-
venire unaserie di complicazioniele
manifestazioni collegate. Il ruolo del-
la societa e di predisporre intorno al
bambino una terapia abilitativa, ma
il primo passo € il suo accoglimento
allinterno della famiglia.

Emanuela Vinai
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