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ENRICO NEGROTTI

alattie rare, siamo all’ultimo miglio per l’approvazio-
ne della nuova legge, attesa da una popolazione che –
si stima – sia di 2 milioni di persone in Italia. «Il testo

è stato approvato all’unanimità nella XII commissione Igiene e
sanità del Senato. Ora attendiamo che venga calendarizzato per
il voto in Aula che, viste le premesse, ci auguriamo che avven-
ga senza ulteriori intoppi» auspica Annalisa Scopinaro, presi-
dente di Uniamo, la Federazione italiana delle associazioni di
persone con malattie rare.
Molti i punti qualificanti, apprezzati dalle associazioni dei pa-
zienti: «Innanzitutto la creazione
del Comitato nazionale per le ma-
lattie rare, una sorta di “cabina di
regia” con la presenza di tutti gli at-
tori del sistema (ministeri, Aifa, In-
ps, società scientifiche, associazio-
ni dei pazienti). Non ci illudiamo di
avere risolto tutti i problemi, ma è
importante avere un luogo di con-
fronto istituzionale e strutturato,
perché nel corso degli anni abbia-
mo visto che gli enti pubblici ai di-
versi livelli faticano a parlarsi». Al-
trettanto cruciale, per un discorso
di equità, «la norma che stabilisce
che i farmaci approvati dall’Aifa di-
ventino disponibili subito su tutto
il territorio nazionale, mentre attualmente possono esserci me-
si di differenza nell’ingresso nei diversi Prontuari farmaceutici
regionali». «Poco più che un segnale» è il fondo di solidarietà i-
stituito («poco più di 50 centesimi l’anno per ogni paziente»),
ma «gli incentivi alla ricerca, dati dall’aumento dell’aliquota per
le aziende e da uno sgravio fiscale su alcuni studi, possono aiu-
tare a mettere a norma un sistema e costituiscono un inizio».
Anche se molti provvedimenti dovranno attendere l’emanazio-
ne dei decreti attuativi, Uniamo ritiene un fatto positivo l’ap-
provazione della legge, in lavorazione da due anni. 
Oltre alla legge, molti temi verranno affrontati oggi a Firenze, nel-
l’ambito del Forum Sistema Salute, agli Stati generali sulle ma-
lattie rare. Infatti le problematiche sul tappeto restano molte,
anche in relazione a come inciderà sul Servizio sanitario na-
zionale il Piano nazionale di ripresa e resilienza (Pnrr) che de-
stina alle malattie rare 100 milioni per la ricerca (da dividere
con quella sui tumori rari). «Su tutti spicca il modello di presa
in carico – spiega Scopinaro –. Per la medicina del territorio si
parla di case di comunità: bisogna capire quale ruolo avranno
nel percorso di un paziente che ha bisogno di cure estrema-
mente specialistiche, e di terapie domiciliari, e allo stesso tem-
po che il territorio sia in contatto con il proprio centro specia-
listico di riferimento. Il modello “case di comunità” funziona se
è polo di coordinamento, “cuscinetto” tra il paziente e i centri

M
della Rete delle malattie rare (che è molto specifica e preziosa).
E se la casa di comunità diventa il luogo dove il paziente trova
una serie di specialisti che lo valutano e seguono in équipe». Al-
tre difficoltà per i pazienti, attualmente, sono i ritardi nell’im-
plementazione dei Livelli essenziali di assistenza: «I nuovi Lea
sono stati approvati nel 2017, ma molte prestazioni esistono so-
lo sulla carta, perché mancano i decreti attuativi relativi al no-
menclatore e al tariffario. E tante patologie restano ancora e-
scluse». Sui Lea i malati rari hanno alcune necessità inderoga-
bili: «Non possono essere aggiornati ogni cinque anni, perché
le terapie sono in continua crescita, e vanno integrate celer-
mente tra le prestazioni garantite». In più, puntualizza Scopi-

naro, c’è un problema di equità:
«Molte prestazioni utilizzate dai
malati non sono inserite nei Lea: mi
riferisco a farmaci di fascia C, op-
pure a integratori e cosmetici, che
non sono salvavita, ma che per i ma-
lati rari possono essere decisivi per
un miglioramento della qualità del-
la vita. Per loro bisognerebbe pre-
vederne l’inserimento dei Lea, per-
ché c’è una forte disparità basata
sulla residenza del paziente: alcune
Regioni riescono a garantire queste
prestazioni con finanziamenti ex-
tra Lea. Quelle in piano di rientro
(perlopiù al Centro-Sud) non pos-
sono per legge». 

La Federazione Uniamo auspica che per i malati rari si giunga
«al finanziamento a funzione, come accade per i Pronto soc-
corso. Finora le prestazioni del Ssn sono pagate singolarmen-
te, ma per le malattie rare spesso serve un insieme di profes-
sionalità che lavorano insieme, e la presa in carico deve essere
multidisciplinare con consulti tra specialisti diversi. Con il fi-
nanziamento a funzione (decreto legislativo 502/92), l’ospe-
dale farebbe meno fatica a sostenere la presa in carico multi-
disciplinare del malato raro, stabilita dalle leggi e dalle linee
guida scientifiche, avrebbe una compensazione del lavoro ag-
giuntivo e sarebbe incentivato a potenziare i reparti destinati
ai malati rari». Inoltre «le terapie innovative hanno bisogno di
interventi infrastrutturali, soprattutto al Centro-Sud, meno do-
tato di centri di riferimento. È un problema sostanziale di e-
quità». Il Covid ha “rilanciato” la telemedicina: «Ma non dob-
biamo ridurla alla telefonata per sapere come sta il malato. Oc-
corre incrementare le prestazioni e le dotazioni tecnologiche
(per esempio radiografi portatili) che permettano al paziente
di essere seguito con più agio al proprio domicilio. È in gioco
una fetta importante di qualità della vita. Oltre al fatto che la
teleassistenza non deve valere solo tra medico e paziente, ma
anche tra medico e medico, tra ospedale specializzato e assi-
stenza sul territorio». 
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a necessità di un dialogo aperto e non pregiudiziale, in cui an-
che la voce dei cattolici italiani possa contribuire all’edifica-

zione di una società giusta e solidale»: l’ha ribadita ieri il cardinale
Bassetti, presidente della Cei, commentando l’esito del voto al Se-
nato sul ddl Zan. Parole che, al di là del merito della vicenda, metto-
no in luce un aspetto che nel confronto pubblico sui grandi temi che
interrogano la coscienza degli italiani tende a sfuggire: la libertà (e la
responsabilità) per i cattolici di far sentire la loro voce. Riconoscibi-
le, convinta, argomentata. Tanto più necessaria quando le questio-
ni chiamano in causa la propria visione dell’uomo. Ecco il punto. Se
in Parlamento si discute di eutanasia – dal 22 novembre, ma entro
gennaio interverrà anche la Corte costituzionale sul referendum ri-
chiesto dai radicali e da un milione 200mila italiani – i cattolici han-
no il dovere di esprimere il loro punto di vista, informato (Avvenire
c’è per questo), non polemico e aperto al confronto con qualunque
posizione in campo. La Settimana sociale appena conclusa a Taran-
to ha mostrato una vitalità del cattolicesimo italiano tutt’altro che ras-
segnato a far da comparsa rimasticando idee altrui e,
anzi, capace di immaginare nuove soluzioni umane a
problemi apparentemente irrisolvibili per vie diverse
dall’individualismo, dal profitto o dall’efficientismo. Sul-
la vita umana siamo attesi a essere ancora una volta il
sale che cambia il sapore di ciò che incontra. (èv)
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bbiamo visto come l’infor-
mazione sia un concetto e-
lastico ma fosco che ha pro-

dotto una vero e propria rivoluzio-
ne epistemologica. Questo ha in-
vestito anche la comprensione del
concetto di vita. 
Agli inizi degli anni Quaranta il fi-
sico austriaco Erwin Schrödinger,
dopo il Nobel nel 1933, elabora u-
na trattazione illuminante e anti-
cipatrice di quel problema crucia-
le che è dare una spiegazione fisi-
ca del fenomeno della vita. A que-
sto interrogativo prova a rispon-
dere applicando i metodi della fi-
sica quantistica allo studio delle
molecole viventi di interesse gene-
tico. Nella sua analisi Schrödinger
parte dall’evidenza che esista una

contrapposizione tra la tendenza
dei sistemi microscopici a com-
portarsi in maniera "disordinata"
e la capacità dei sistemi viventi di
conservare e trasmettere grandi
quantità di informazione utiliz-
zando un piccolo numero di mo-
lecole, come aveva dimostrato se-
coli prima Gregor Mendel, ciò che
richiede necessariamente una
struttura ordinata. Siccome dall’a-
nalisi della natura troviamo che u-
na disposizione molecolare ordi-
nata si trova nei cristalli, elementi
che ripetono sempre la stessa strut-
tura e che risultano quindi inabili
a contenere grandi quantità di
informazione, il Nobel austriaco
postulò che l’unico modo in cui un
gene può mantenere l’informazio-

A ne sia quello che chiama una mo-
lecola di un cristallo aperiodico: u-
na molecola, supposta di grandi di-
mensioni, che sia dotata di una
struttura non ripetitiva, capace di
una sufficiente stabilità struttura-
le e adeguata capacità di contene-
re informazioni. Tale codice me-
morizzato da questa molecola di
cristallo aperiodico doveva, se-
condo Schrödinger, contenere il
piano di sviluppo dell’organismo.
Da queste intuizioni trassero ori-
gine alcuni dei cambiamenti più
grandi della biologia: la corrente di
pensiero che si formalizzerà nella
biologia molecolare, l’adozione di
criteri quantitativi nella trattazio-
ne dei problemi biologici, special-
mente quelli genetici. 

Le ipotesi di Schrödinger portaro-
no nel 1953 alla scoperta di Fran-
cis Crick, James Watson e Maurice
Wilkins: la struttura del Dna. Oggi
abbiamo la certezza che il Dna è
proprio quel cristallo aperiodico
teorizzato da Schrödinger e che e-
labora e codifica l’informazione
necessaria a tenere "ordinato" il
processo vitale. Se la vita si fonda
sull’informazione, allora una do-
manda implicita inizia a serpeg-
giare nel nostro modo di approc-
ciarci in particolar modo alla vita u-
mana: la persona funziona come
una macchina o esiste come un es-
sere unico?
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uesta iniziativa ci consente di re-
spirare un po’ di bellezza anche
nelle mura di un ospedale. È u-
na grande intuizione che dimo-

stra le capacità del Gemelli di indicare una
strada che molti dovranno imitare». Così il
ministro della Cultura Dario Franceschini ie-
ri al Policlinico Gemelli di Roma per l’inau-
gurazione della nuova degenza multidimen-
sionale della Radioterapia oncologica, col pro-
getto «Art4ART», illustrata poi da Vincenzo
Valentini, direttore del Dipartimento di Dia-
gnostica per immagini, Radioterapia oncolo-
gica ed Ematologia della Fondazione Gemel-
li con delega ai Big Data, facendo risuonare
più volte proprio quel termine «bellezza» che
qui va a coniugarsi con l’arte, con la cura del
paziente e con un’intelligenza artificiale dal
volto umano. 
«Il paziente oncologico attraversa vortici fra-
gorosi, dalla notizia del tumore ai dolori e alla
fatica della cura; noi questi disagi li intercet-
tiamo ogni giorno: per questo abbiamo scom-
messo sull’arte, perché chi può sentire la sua
musica, ad esempio, ha meno effetti collate-
rali. Abbiamo chiesto a vari artisti se ci dona-
vano opere: siamo arrivati a concerti, alla col-
laborazione con i Musei Vaticani, e altri progetti
stanno nascendo, da Fai a Confagricoltura, per
inserire anche l’impronta della natura».
Prima del saluto di Lavinia Biagiotti Cigna,
ambasciatrice del progetto («Vogliamo rites-
sere il filo del futuro e della speranza e usare
una tecnologia virtuosa») e il messaggio au-
gurale del vescovo Claudio Giuliodori, assi-
stente generale dell’Università Cattolica, han-
no portato un contributo tecnico sul valore di
Art4ART anche il direttore generale della Fon-
dazione Gemelli, Marco Elefanti, e il vice pre-
side di Medicina Claudio Grassi.
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Un cartoon svela
Huntington
È in casa ma è come se non ci
fosse. Al suo posto c’è una
persona. Una persona che non
riesce a controllare corpo ed
emozioni. Eppure quella
persona, quella donna, è la
mamma di un bambino che
non vuole accettare quella
grande assenza. Niente più
coccole, pranzetti, giochi. Ma
quella è la sua mamma. E un
abbraccio finale ricorda il
legame indissolubile che esiste
tra quel figlio che, seppur
piccolo, diventa il caregiver del
genitore affetto dalla malattia
rara. Tutto questo è "The
Broken Doll - A story of
Huntington Disease", primo
cartone animato sulla malattia
di Huntington. Il progetto è
ideato da "Noi Huntington-La
Rete italiana dei Giovani".
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Un’opera d’arte in un’area comune 

Al «Gemelli»
arte e musica
in oncologia

UNIVERSITÀ CATTOLICA

Siamo esseri
irripetibili

o macchine
sofisticate?
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Scopinaro (Uniamo): bene
la nuova cabina di regia,
ora si faccia chiarezza sui Lea
Il nodo della presa in carico
e il ruolo della telemedicina


