
vita@avvenire.it

LA PERSONA 
E LA CURA

Giovedì 
23 febbraio 2023

INVECE, UN SAMARITANO

Ciò che è «umano»
«È evidente che la forma tecnologica dell’esperienza umana sta 

diventando ogni giorno più pervasiva: nelle distinzioni tra “na-
turale” e “artificiale”, “biologico” e “tecnologico”, i criteri con cui discer-
nere il proprio dell’umano e della tecnica diventano sempre più diffi-
cili. Perciò è importante una seria riflessione sul valore stesso dell’uo-
mo»: è forse il passaggio centrale del discorso che il Papa ha rivolto al-
la Pontificia Accademia per la Vita, lunedì, all’inizio del suo meeting 
internazionale sulle tecnologie digitali e il “fattore umano”. Un nodo 
che non possiamo eludere, tali sono gli interrogativi che nascono 
dall’emergere di sempre nuove forme di tecnologia applicata alla vita 
umana: si pensi solo alle formidabili implicazioni che emergono dalla 
piattaforma di intelligenza artificiale Chat Gpt. Proprio il dilagare degli 
algoritmi, che tendono a occupare gli spazi presidiati dall’uomo, deve 
spingerci a proteggere ciò che c’è di più umano: generare la vita e ac-
compagnarne la fine, senza cedere a pratiche introdotte nel nome 
dell’efficienza o di una malintesa libertà di scelta. A far riflettere sono 
due notizie di questi giorni: il Consiglio regionale della Liguria ha vota-
to un ordine del giorno che impegna la giunta a distribui-
re la pillola abortiva nei consultori; e la Consulta di garan-
zia statutaria dell’Emilia Romagna ha dichiarato ammis-
sibile la proposta di legge per stabilire un protocollo sani-
tario con tempi certi per il suicidio assistito. Sì, occorre 
«una seria riflessione sul valore stesso dell’uomo». (F.O.)
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Il concepimento si prepara anche online 
Parte il 1° marzo la web-serie curata dal Centro di ricerca e studi sulla Salute procreativa dell’Università Cattolica. 40 le puntate settimanali

LAURA BADARACCHI 

Non si parla abbastanza di come promuovere la salute pre-
concezionale e prevenire vari fattori di rischio per la fer-
tilità: così il Centro di ricerca e studi sulla Salute procrea-

tiva della Facoltà di Medicina e chirurgia dell’Università Catto-
lica a Roma ha pensato di realizzare e produrre sul tema una web-
serie divulgativa con 40 puntate di circa cinque minuti ciascu-
na, online dal prossimo 1° marzo. Collegandosi al sito internet 
del Centro (centridiricerca.unicatt.it/cerissap) e attraverso i ca-
nali social dell’ateneo (@Unicatt), ogni settimana sarà disponi-
bile un nuovo episodio a cura di docenti ed esperti in varie di-
scipline della Facoltà e di altri atenei: brevi videoclip per affron-
tare in pillole argomenti cruciali come la bellezza della procrea-
zione, le cause genetiche 
dell’infertilità maschile e 
femminile, l’impatto 
dell’obesità e dell’inquina-
mento ambientale sulla salu-
te preconcezionale e molto 
altro. L’obiettivo? Offrire con 
un linguaggio non tecnicisti-
co e in maniera chiara, sinte-
tica ma esaustiva, contenuti 
per compiere scelte sempre 
più consapevoli.  
«L’Italia ha uno dei tassi di na-
talità più basso in Europa, 
con una media di circa 1,18 
figli per donna e con oltre il 
15% delle coppie con proble-
mi di fertilità. Sono moltepli-
ci le ragioni per cui si rimanda o non si ricerca una gravidanza, 
ma, quando questo avviene, spesso non si riesce a realizzare il 
desiderio di avere un figlio», osserva la professoressa Maria Lui-
sa Di Pietro, associata di Medicina legale alla Cattolica e diret-
trice del Centro di ricerca. Che aggiunge: «Se una buona salute 
preconcezionale è il presupposto per aumentare le probabilità 
di concepimento, ottimizzare il decorso di una gravidanza e mi-
gliorare il recupero della donna e del nato dopo il parto, ci si ren-
de facilmente conto di quanto questo sia importante nel nostro 
Paese». Ma qual è l’età giusta per iniziare a prevenire i fattori di 
rischio? «Coincide con un’epoca nella quale difficilmente si pen-
sa al proprio futuro in termini di paternità o maternità: l’adole-
scenza, quando l’entrata in pubertà prepara l’organismo alla vi-
ta fertile e stili di vita non adeguati possono iniziare a minare la 
salute preconcezionale. Stili di vita (dieta, attività fisica, esposi-
zione a fumo, alcol, droghe) che richiedono impegno per esse-
re corretti e tempo per ridurre le possibili conseguenze». Ma la 
salute preconcezionale è composta da molti altri tasselli: «Età e 
fattori costituzionali (che non possono essere modificati), ma-
lattie sessualmente trasmesse, consumo di farmaci, esposizio-

ne a radiazioni o ad agenti ambientali che agiscono come inter-
ferenti endocrini, benessere mentale, compresenza di patologie 
croniche. Alcuni tasselli sono modificabili, ivi compresi gli stili 
di vita, l’esposizione ad agenti ambientali, le malattie sessual-
mente trasmesse», insiste la professoressa, protagonista di alcu-
ne puntate.  
Un’altra voce del progetto comunicativo – oltre che educativo e 
formativo – è quella del professor Antonio Lanzone, ordinario 
di Ginecologia e ostetricia alla Facoltà di Medicina e chirurgia e 
direttore della Uoc di Ostetricia e patologia ostetrica del Policli-
nico Gemelli, che evidenzia «la grande contraddizione riguar-
do la salute preconcezionale: se ne parla poco pur essendo il 
grande problema del Paese», afflitto da una grave denatalità. È 
assurdo che solo una bassa percentuale di donne che desidera-

no una gravidanza si sotto-
ponga a pochi esami precon-
cezionali, mentre sta passan-
do il concetto di vaccinarsi 
per la rosolia e di assumere 
acido folico almeno un mese 
prima di provare ad avere un 
figlio». Tuttavia, oltre a queste 
accortezze mediche e farma-
cologiche, esistono «conce-
zioni antropologiche che ri-
durrebbero i fattori di rischio: 
la popolazione over 35-37 an-
ni non si trascina solo un pro-
blema di sterilità ma di co-
morbilità che vanno avanti 
con l’età, come il rischio 2-3 
volte più alto di sviluppare 

diabete gestazionale, ipertensione e gestosi. E l’obesità ha un 
impatto fortissimo non solo sulla fertilità ma anche sulla gravi-
danza». Per non parlare di chi fuma, assume alcol o droghe: si 
tratta di «comportamenti a rischio nel periodo preconceziona-
le, associati a povertà» di cui parla in una puntata la dottoressa 
Drieda Zace, docente di Salute preconcezionale della donna e 
dell’uomo al Corso di laurea in Infermieristica della Cattolica 
presso la sede di Rieti. I dati preliminari di una ricerca svolta su 
un campione di 340 donne fra 18 e 25 anni, curata dalla dotto-
ressa insieme ad alcuni colleghi, risultano allarmanti: «Il 39% 
consumava alcol, il 18% droghe, solo 50% faceva esercizio fisi-
co una volta a settimana». E se risultano «alte le conoscenze» sul-
la necessità di assumere acido folico e di controllare il peso pri-
ma di iniziare una gravidanza, la consapevolezza scende «sulle 
malattie infettive e sul tempo giusto in cui cominciare a pren-
dere acido folico e multivitamine», chiarisce la dottoressa. 
Il professor Lanzone mette in guardia anche «sull’assunzione 
indiscriminata ed eccessiva di integratori: assistiamo a una pa-
ramedicalizzazione della gravidanza». 
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Un fotogramma del video introduttivo della webserie

LA STORIA

Piazza del Lionetto a Udine

Udine, un lampione 
per i nuovi nati 
Piazzetta del Lionetto è il cuore 
di Udine. Un cuore che 
s’illuminerà a ogni nascita 
nell’ospedale cittadino. Una 
volta le campane suonavano a 
festa, oggi c’è un lampione che 
si accende: «Sarà la Clinica 
ostetrica  – spiega l’assessore 
alla Salute Giovanni Barillari – 
ad attivare la luce. Il lampione 
resterà acceso mezz’ora per 
festeggiare una nuova vita con 
una luce azzurra o rosa». 
Potranno essere gli stessi 
genitori ad accendere la luce, 
dando ancora più significato 
all’iniziativa. L’intuizione del 
progetto «Luce della vita» è del 
Consorzio di cooperative sociali 
“Il Mosaico”, ed è stata fatta 
propria dal Comune. «L’idea mi 
è venuta vedendo quanto fatto 
dal Comune di Bologna, che ha 
istituito un lampione per i 
neonati – spiega il direttore della 
cooperativa Marco Peronio –. 
Credo sia un atto di grande 
speranza». In corrispondenza 
col lampione sarà posizionata 
una targa per spiegare il 
significato della luce. «Crediamo 
sia un bel modo di comunicare 
un lieto evento, coinvolgendo 
anche la città» sottolinea il 
sindaco Pietro Fontanini. In 
effetti, conferma la direttrice 
della Clinica di Ostetricia e 
ginecologia dell’ospedale, 
Lorenza Driul, «dare il 
benvenuto ai nuovi nati è 
certamente una bella iniziativa, 
soprattutto in un periodo di 
denatalità. Lo scorso anno a 
Udine ci sono stati 1. 514 nati: 
speriamo di accendere sempre 
più spesso questa luce durante 
le nostre giornate». «Tra tutti noi 
c’è un legame diretto – dice il 
direttore generale dell’Azienda 
sanitaria universitaria Friuli 
Centrale, Denis Caporale –. È 
importante dare valore alle 
nascite». (F.D.M.)

Sintomi di felicità

Diciamocelo: ognuno di noi ha un cantan-
te di cui le orecchie mal sopportano il 
timbro vocale, il modo in cui compone o 

interpreta la musica. Io sì, alzo la mano. C’è un 
cantante italiano che non ho mai sopportato, uno 
di quelli che quando arriva la sua canzone alla 
radio, mentre sei in auto al semaforo, o stai facen-
do un lavoretto in casa, ti fermi e vai minaccioso 
verso l’apparecchio per cambiare stazione. Non 
è questione di generi, di analisi musicale appro-
fondita o quant’altro. Quel cantante, a pelle, non 
mi va bene. La stessa cosa a volte succede con gli 
esseri umani. Che tu li conosca da anni, oppure 
dall’attimo in cui la cassiera del supermercato ti 
dà il resto, capita di avere una sensazione di fa-
stidio. Succede, e può succedere. Del resto non 
si può piacere a tutti e, nello stesso tempo, non 
ci possono piacere tutti. Eppure ci sono casi do-
ve si torna indietro rispetto alle proprie convin-
zioni. Ieri mi sono imbattuto in una canzone del 
cantante in questione e mi sono imposto di ascol-

tarla con attenzione. Stupore: il testo mi è pia-
ciuto. L’ho riascoltata. Ero talmente pieno di pre-
giudizi che come attaccava a cantare cambiavo 
stazione, senza nemmeno ascoltare il testo. Il 
timbro continua a non piacermi, lo stile lo trovo 
da karaoke. Le canzoni, musicalmente parlando, 
sono per me banali e scontate. I testi però non so-
no male. Noi esseri umani siamo un po' strani, 
in effetti: passiamo la vita a litigare con i vivi e poi 
regaliamo fiori ai morti. Non sappiamo quasi 
niente di Tizio o Caio ma quando muore, talvol-
ta, ci sentiamo in dovere di rendergli omaggio. A 
volte millesimiamo telefonate, baci o abbracci 
con i vivi ma davanti a una morte ci disperiamo. 
Sembra quasi che la musica sia più importante 
delle parole, che il modo di vivere di qualcuno 
determini automaticamente la scelta di non fre-
quentarlo, che i diversi ritmi con cui si cammina 
possano allontanare i nostri cuori. Sembra qua-
si che la morte sia più importante della vita. 
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Il tempo 
di cambiare 

musica 
(e giudizi) 

MARCO VOLERI 

MARIA LUISA DI PIETRO 

Che in Italia nascano sempre meno 
bambini è un dato di fatto. Che l’ezio-
logia della denatalità sia multifatto-

riale è confermato da numerose ricerche. 
Fattori economici (precariato; costo della vi-
ta), logistici (casa), organizzativi (congedi 
parentali; nidi), sociali (reti parentali e ami-
cali), culturali (disistima per la genitoriali-
tà) concorrono a determinare una condi-
zione patologica forse irreversibile. Per an-
ni si è fatto finta di non vedere malato e ma-
lattia. Eppure, sembra che le coppie deside-
rino avere bambini. Un desiderio che po-
trebbe scontrarsi anche con la difficoltà di 
avere un figlio. Essere in buone condizioni di 
salute preconcezionale è il principale pre-
supposto per aumentare le probabilità di un 
concepimento, condizionare l'esito della gra-
vidanza e migliorare lo stato di salute di ma-
dre e bambino dopo il parto.  
Promuovere la salute preconcezionale e pre-
venire i fattori di rischio per la fertilità: a par-
tire da quando? Parlando di salute precon-
cezionale si fa riferimento al periodo che pre-
cede di tre mesi il concepimento, però non 
sufficiente per ottenere risultati adeguati spe-
cie a fronte della ricerca sempre più tardiva 
di una gravidanza. Proviamo a immagina-
re la salute preconcezionale come un puzzle 
con tanti tasselli: stili di vita, età, fattori co-
stituzionali, prevenzione delle malattie ses-
sualmente trasmesse, consumo di farmaci, 
esposizione a radiazioni o agenti ambienta-
li, benessere mentale. Alcuni tasselli non pos-
sono essere modificati, altri sì. Perché i loro 
lati combacino è necessario un lavoro cer-
tosino, che può richiedere anni. La cura del-
la salute preconcezionale deve iniziare - in-
fatti - molto prima di un possibile concepi-
mento, in quell’epoca della vita in cui le im-
magini del proprio futuro sono ancora sfo-
cate e l’idea della paternità o maternità è 
lontana anni luce. È l’adolescenza, quando 
l’entrata in pubertà prepara alla vita fertile 
e stili di vita non adeguati possono iniziare 
a minare la salute preconcezionale. La pro-
mozione della salute preconcezionale è pro-
prio la mission del Centro di Ricerca e Studi 
sulla Salute Procreativa dell’Università Cat-
tolica, che  ha realizzato con la Comunica-
zione Web e Social dell’ateneo la webserie «5 
minuti di salute preconcezionale». Obietti-
vo: offrire contenuti e conoscenze sulla salu-
te preconcezionale,  da acquisire lungo un 
viaggio in cui esperti di varie discipline pre-
sentano tematiche talora complesse, cercan-
do di sciogliere dubbi e dissipare paure.  

Direttore Centro di ricerca  
e studi sulla Salute Procreativa 

Università Cattolica - Roma 
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FABRIZIO MASTROFINI 

Le tecnologie convergenti riguardano 
le biotecnologie e le scienze della vi-
ta molecolari, tra cui la biologia dei 

sistemi e la biologia sintetica, ma anche le 
nanotecnologie, l’informatica e le tecno-
logie dell’informazione e della comunica-
zione. Nella tre giorni di lavori della Pon-
tificia Accademia per la Vita, conclusi ie-
ri e dedicati alla tematica, il cancelliere 
monsignor Renzo Pegoraro ha notato 
«l’importanza di avere assunto una pro-
spettiva interdisciplinare e transdiscipli-
nare, grazie al contributo dei maggiori 
esperti mondiali in questi settori, per co-
gliere le prospettive positive che stanno 
emergendo nel campo della salute, della 
sanità, dell’ambiente, della lotta alla po-
vertà. Abbiamo riscontrato i contributi po-
sitivi per la vita umana e per il pianeta che 
emergono dalle tecnologie convergenti. 
Registriamo tuttavia delle preoccupazio-
ni. E ci siamo chiesti come affrontare le 
paure, i rischi e le incertezze che possono 
emergere da un uso della tecnica a scapi-
to del benessere dell’umanità».  
Nel momento di tracciare un bilancio del 
percorso compiuto, aggiunge Pegoraro, è 
stata sottolineata l’importanza e «l’esigen-
za di definire meglio i valori e i princìpi 
morali che hanno il compito di guidare il 
discernimento e la valutazione. In partico-
lare, è stato sottolineato da più parti nelle 
sessioni di lavoro che è necessaria una go-
vernance che si sviluppa attraverso una le-
gislazione adeguata e aggiornata, ma an-
che mediante un’opera di informazione e 
di educazione all’uso delle tecnologie». La 
complessità del tema ha fatto sì che la ri-
flessione sia destinata a continuare, appro-
fondendo in fasi successive anche i tanti 
aspetti della sfida antropologica che le tec-
nologie aprono. In tal senso una delle con-
clusioni dei lavori ha visto un accordo di 
massima sull’importanza di continuare a 
lavorare per valutare la possibilità di pro-
durre testi utili alla riflessione della Chie-
sa. Prospettiva ribadita da monsignor Vin-
cenzo Paglia, presidente della Pontificia 
Accademia, che ha parlato di quanto sia 
importante per l’ente vaticano essere «a 
servizio del Papa» ottemperando al man-
dato espressamente ricevuto di aprire stra-
de e piste di dialogo e riflessione. La Chie-
sa attraverso la Pontificia Accademia per la 
Vita, con tutte le competenze che ha al suo 
interno (un corpus di 160 accademici, dei 
cinque continenti), aggiunge il presidente, 
«accetta queste sfide e ha avviato un dia-
logo con le diverse discipline scientifiche, 
proprio per cercare di riflettere come af-
frontare il nuovo scenario che abbiamo di 
fronte negli anni a venire». 
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Tecnologie «umane» 
un’agenda globale 
tra occasioni e sfide

PONTIFICIA ACCADEMIA VITA
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In sintesi

1
Arisla,  

la Fondazione 
italiana  

di ricerca  
per la Sla, 
promuove 

una 
campagna 

social per la 
Giornata delle 
malattie rare 

del 28 
febbraio, con  
i messaggi di 
11 ricercatori

3
A presiedere 
Fondazione 

Arisla è Mario 
Melazzini, 

medico 
pavese 
64enne, 

malato di Sla 
dal 2003 

Attualmente 
è anche alla 
guida degli 

Istituti clinici 
scientifici 
Maugeri

2
In progetti  

di ricerca la 
Fondazione 
ha investito 
15 milioni  

di euro 
sostenendo 

143 
ricercatori  

e 98 progetti 
per capire e 

battere la Sla 
È ora online  
il nuovo sito 

di Arisla

Curare tutti, nessuno sia abbandonato 
Una “rete” sociale perché in chi soffre non prevalga il desiderio di rinunciare: la testimonianza di Mario Melazzini, da medico a paziente

MARIO MELAZZINI 

Tra pochi giorni, il 28 febbraio, si celebrerà 
la Giornata mondiale delle malattie rare, 
un appuntamento che mi sta molto a cuo-

re perché credo, da paziente, medico e ammini-
stratore in sanità, che sia un’occasione importan-
te per porre al centro del dibattito pubblico le 
necessità e i bisogni delle persone con malattie 
rare, nel nostro Paese circa 2 milioni.  
Sono sufficienti e adeguate le risposte delle isti-
tuzioni, dell’apparato socio-sanitario e dell’in-
tera società? Domande che affiorano con pre-
potenza ogni volta che apprendiamo di storie 
simili a quella di Paola, 89enne bolognese ma-
lata di Parkinson, che pochi giorni fa ha scelto 
la strada del suicidio assistito in Svizzera. Sto-
rie umane di grande sofferenza e dolore, che 
non giudico, ma che ci impongono una rifles-
sione sul valore e il significato della Vita, sul per-
ché si decida di intraprendere determinati per-
corsi. Io stesso diversi anni fa, dopo aver rice-
vuto l’ennesima conferma definitiva dall’ulte-
riore luminare di malattie neurodegenerative e 
neuromuscolari – «Melazzini, lei ha la Sclerosi 
laterale amiotrofica, io mi fermo qui» 
–, mi sono sentito come un naufrago 
disperato. Da medico sono diventa-
to paziente e ho visto, in quel mo-
mento, l’impotenza della medicina. 
Mi sono rifugiato, allontanandomi 
anche dalla mia famiglia, tra le mie 
amate montagne. Poi il mio sguardo 
è cambiato. Ho capito che c'erano co-
se che non avrei potuto più fare, ma 
altrettante che avrei ancora potuto 
scoprire. Ho ricominciato a guardare avanti e a 
non vivere di foto ingiallite. Ho iniziato a lotta-
re per i diritti dei malati di Sla e perché la ricer-
ca scientifica potesse essere sostenuta per ar-
rivare a soluzioni terapeutiche efficaci.  
L’ho fatto e continuò a farlo perché credo nella 
Vita, nella dignità di una Vita vissuta anche con 
una malattia, qualunque essa sia, anche se gra-
ve e invalidante e a prima vista non coniugabile 
con il concetto di salute. A volte può succedere 
che una malattia che mortifica e limita il corpo, 
anche in maniera molto evidente, possa rappre-
sentare una vera e propria medicina per chi de-
ve forzatamente convivere con essa senza la pos-
sibilità di alternative. 
Ma è importante che non prevalgano nella per-
sona il desiderio di rinuncia e un sentimento di 
abbandono. Perché spesso si dimentica ciò che 
vive il paziente e quanto possa essere un concre-
to conforto essere ascoltati, sapere che il tuo cu-
rante sta prendendo in carico la tua necessità e 
avere la certezza di ricevere ogni possibile, pro-
porzionata e adeguata forma di trattamento, cu-
ra e sostegno. Indipendentemente da dove si vi-
va. È proprio in quest’ottica che è stato costrui-
to il Testo unico per le malattie rare (legge n. 175 
del 2021). Un traguardo storico nel nostro Pae-
se, in cui per la prima volta il tema delle malat-
tie rare è diventato una legge ad hoc, che affron-
ta questo ambito in modo organico.  
Il quadro disegnato prevede un “sistema  di azio-

ni che riflettono un modo diverso di guardare 
alla persona: non più un costo ma un soggetto 
capace di contribuire alla crescita della società, 
a cui offrire l’opportunità di ricevere cure ugua-
li su tutto il territorio, di poter accedere alle te-
rapie più innovative, di far parte della ricerca. 
Una ricerca che – stabilisce la legge – va soste-
nuta insieme alla produzione di “farmaci orfa-
ni”: fattori determinanti perché ci siano ricadu-
te concrete sulla qualità di vita della persona. 
Ritengo che sia positivo che tra le misure previ-
ste ci sia l’incremento dal 5% al 7% del “Fondo 
Aifa” che ha consentito a oggi l’impiego di far-
maci orfani non ancora autorizzati per persone 
con malattie rare: solo nel 2021 sono stati oltre 
1.000 ad averne usufruito. Positivi anche gli in-
centivi fiscali per l’avvio e la realizzazione di pro-
getti di ricerca sulle malattie rare. Un dato che 
riguarda gli studi clinici, in crescita rispetto al to-
tale degli studi condotti (dal 25,5% del 2017 al 
31,8% del 2021), dimostra che c’è un fermento 
scientifico che va incoraggiato. Come Fonda-
zione Arisla da più di dieci anni finanziamo i 
migliori progetti di ricerca sulla Sla e possiamo 
confermare la crescita della comunità scientifi-

ca italiana che intende occuparsi del-
lo studio della Sla: vogliamo suppor-
tarla con il massimo impegno.  
In attesa che arrivino i decreti attuati-
vi del Testo unico, l’esperienza matu-
rata a oggi, su più fronti, ci indica che 
una delle strade da percorrere è la co-
struzione di una “rete” che garantisca 
una presa in carico globale del pazien-
te, che continui anche fuori dall’ospe-
dale, disegnata su misure mediche e 

assistenziali interdisciplinari, basate sul lavoro si-
nergico di specialisti medici, operatori degli am-
biti socio-sanitario, socio-assistenziale e delle 
associazione dei pazienti. Bisogna garantire una 
corretta informazione sulla malattia e sulle sue 
problematiche, una comunicazione personaliz-
zata con la condivisione familiare, per poter 
“spianare” il percorso della consapevolezza e ap-
plicare concretamente le decisioni condivise du-
rante la progressione della malattia. 
È un percorso ambizioso, ma necessario per una 
società che non intenda abbandonare nessuno 
e che si voglia non solo definire ma essere inclu-
siva. Come ci ha ricordato papa Francesco, «ge-
nerare e sostenere comunità inclusive significa 
eliminare ogni discriminazione e soddisfare con-
cretamente l’esigenza di ogni persona di sentir-
si riconosciuta e di sentirsi parte». Se vogliamo, 
possiamo essere tutti artefici di un cambiamen-
to culturale perché non venga più avallata nes-
suna scelta rinunciataria. La Vita è una questio-
ne di sguardi e di speranza. E un battito di ciglia, 
lieve e talvolta impercettibile, può davvero dive-
nire testimonianza della pienezza dell’essere, del 
sentire e allo stesso tempo essere un ponte che 
permette a pieno titolo di sentirsi vivi, parte di 
qualcosa più grande, con una meravigliosa e in-
guaribile voglia di vivere.  

Presidente di Arisla - Fondazione  
italiana per la ricerca sulla Sla 
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Le malattie rare sono spesso 
difficili da diagnosticare e pre-
vedere il miglior corso di trat-

tamento può essere impegnativo 
per i medici. Per affrontare queste 
sfide i ricercatori del Mahmood Lab 
della Harvard Medical School e del 
Brigham and Women's Hospital, 
negli Stati Uniti, hanno sviluppato 
un algoritmo di deep learning, uno 
dei metodi di intelligenze artificia-
li, in grado di apprendere caratteri-
stiche che possono essere utilizza-
te per trovare casi simili in grandi 
archivi di immagini patologiche. 
Conosciuto come Sish (Self-Super-
vised Image Search for Histology), 
il nuovo strumento agisce come un 
motore di ricerca per le immagini 
di patologia e ha molte applicazio-
ni potenziali, tra cui l'identifica-
zione di malattie rare e l'aiuto ai 
medici nel determinare quali pa-
zienti hanno probabilità di rispon-
dere a terapie simili. Un articolo 
che descrive l'algoritmo di autoap-
prendimento è stato pubblicato su 
Nature Biomedical Engineering 
dello scorso 10 ottobre. 
«Dimostriamo che il nostro siste-
ma è in grado di assistere nella dia-
gnosi di malattie rare e di trovare 
casi con modelli morfologici simi-
li senza la necessità di annotazioni 
manuali e di grandi serie di dati per 
l’addestramento supervisionato – 
ha dichiarato l’autore senior Faisal 
Mahmood, assistente professore di 
patologia presso l’Hms del Brigham 
and Women’s –. Questo sistema ha 
il potenziale per migliorare la for-
mazione in patologia, la sottotipiz-
zazione delle malattie, l’identifica-
zione dei tumori e l’identificazione 
di morfologie rare». 
Nel complesso, l'algoritmo ha di-
mostrato la capacità di recuperare 
in modo efficiente le immagini in-
dipendentemente dalle dimensio-
ni dell'archivio e in diversi set di da-
ti. Ha inoltre dimostrato di essere 
in grado di diagnosticare tipi di ma-
lattie rare e di fungere da motore di 
ricerca per riconoscere determina-
te regioni delle immagini che pos-
sono essere rilevanti per la diagno-
si. Questo lavoro può essere di gran-
de aiuto per gli approcci futuri alla 
diagnosi, alla prognosi e all'analisi 
delle malattie. 
«Con la continua crescita delle di-
mensioni dei database di immagi-
ni, speriamo che Sish possa esse-
re utile per facilitare l’identifica-
zione delle malattie – ha dichiara-
to Mahmood –. Riteniamo che 
un’importante direzione futura in 
questo settore sia il reperimento 
multimodale dei casi, che preve-
de l’utilizzo congiunto di dati pa-
tologici, radiologici, genomici e di 
cartelle cliniche elettroniche per 
trovare casi simili di pazienti». In 
questo caso le intelligenze artifi-
ciali possono essere un ottimo al-
leato per diagnosticare veloce-
mente e in maniera precoce le ma-
lattie rare e favorire così una pre-
sa in carico del paziente repentina 
in ogni parte del mondo. 
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«Deep learning» 
per accelerare 

le diagnosi 
PAOLO BENANTI

Mario Melazzini
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I progressi di Revert  
Per la Giornata delle malattie rare 
Fondazione Revert annuncia 
risultati sulla Sindrome di Smith 
Magenis (Sms), patologia genetica 
rara che causa deficit cognitivi. 
«L’obiettivo – spiega il presidente 
Angelo Vescovi – è ridare speranza 
a chi oggi sembra non averne». 

«Am», cura italiana 
Dopo anni di sviluppo, la Fda Usa 
ha dato il via libera a Chiesi Global 
Rare Disease per la prima e unica 
terapia enzimatica sostitutiva nel 
trattamento dell’alfa-mannosidosi 
(Am), malattia rara che causa gravi 
disturbi nell’udito, nel linguaggio e 
nella mobilità in bambini e adulti.

Investimenti in ricerca, 
formazione del persona-
le sanitario, innovazione 

degli strumenti di diagnosi. 
Secondo Scott Pescatore, vi-
cepresidente esecutivo di 
Recordati Rare Disease, di-
visione malattie rare della 
multinazionale Recordati, è 
così che l’industria farma-
ceutica e le istituzioni pos-
sono, insieme, migliorare la 
cura e l’assistenza dei pa-
zienti – 300 milioni nel mon-
do, due milioni in Italia – af-
fetti da patologie a bassissi-
ma prevalenza (uno ogni 
2mila abitanti). Sfida non fa-
cile ma neppure impossibi-
le. «C’è sempre una soluzio-
ne a ogni problema – inco-
raggia il manager –, l’impor-
tante è non perdere mai la 
speranza».  
Qual è l’aspetto più com-
plicato della partita?  
Sulle malattie rare c’è anco-

ra tanto da studiare e impa-
rare. Inoltre, sono ancora 
molto lunghi i tempi per ar-
rivare a un’appropriata dia-
gnosi. Quindi direi che una 
delle cose più importanti, 
quella a cui la nostra azien-
da si dedica in modo parti-
colare attraverso la Fonda-
zione, è la formazione dei 
medici e del personale sa-
nitario, gli interlocutori pri-
mari dei pazienti, come la 
diffusione delle conoscen-
ze all’interno della comuni-
tà scientifica. Essenziale è 
anche la collaborazione tra 
industria e università, da cui 
possono arrivare soluzioni 
di diagnosi più precise e ve-
loci. È in questo contesto 
che si colloca il premio in-
ternazionale dedicato ad 
Arrigo Recordati che ban-

diamo ogni due anni. 
La ricerca sui farmaci orfa-
ni può essere compatibile 
con le logiche di mercato 
di Big Phama? 
Il modello di business che 
regge lo sviluppo dei me-
dicinali per le malattie ra-
re, certo, non è adatto a 

tutte le aziende. È uno spa-
zio davvero unico in cui la-
vorare. Posso solo dire che 
noi siamo molto fortunati. 
Abbiamo il più ampio sup-
porto di tutto il manage-
ment. Possiamo finanzia-
re i trial. Abbiamo i dati 
necessari per portare i far-

maci sul mercato. E, come 
dicevo prima, siamo anche 
in grado di promuovere 
l’aggiornamento degli ope-
ratori sanitari per miglio-
rare le soluzioni di cura a 
livello globale.  
Pare che l’attenzione del 
pubblico sul tema stia mi-
gliorando: cosa chiedereb-
be alle istituzioni per lavo-
rare meglio insieme? 
Chiederei di continuare a 
collaborare sul fronte ricer-
ca e formazione. Ma anche 
di approfondire il confron-
to sull’accesso ai dati a que-
ste malattie così rare: parlia-
mo di circa 7mila patologie 
a livello mondiale. Di queste 
sono meno di 600 quelle che 
possono essere trattate con 
farmaci specifici. Abbiamo 
inoltre bisogno di strutture 

in cui inserire i pazienti per 
testare i nostri protocolli e 
di medici istruiti per occu-
parsi di loro.  
La scarsità di medicinali 
e princìpi attivi oggi regi-
strata in tutto il mondo 
influenza in qualche 
modo lo sviluppo dei far-
maci orfani?  
Tendenzialmente no. Per-
ché ogni prodotto viene 
sintetizzato in modo dav-
vero unico, con ingredien-
ti di nicchia. Ci sono farma-
ci che vengono prodotti la-
vorando il sangue, ad 
esempio. Durante la pan-
demia di Covid, quando le 
donazioni sono diminuite, 
l’industria ha registrato un 
certo ritardo. Ma al mo-
mento posso confermare 
che non abbiamo riscon-
trato difficoltà e possiamo 
produrli senza problemi. 
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«Ricerca e formazione, l’industria fa la sua parte»

Scott 
Pescatore,  
vice presidente 
esecutivo  
di Recordati 
Rare Disease, 
divisione 
malattie  
rare della 
multinazionale 
del farmaco
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In sintesi

1
Il 28 febbraio 

si celebra  
la Giornata 
mondiale 

delle malattie 
rare. Non  
una scelta 
casuale: 
l’evento 
sarebbe 
previsto 

infatti il 29, 
giorno  

“raro” per 
antonomasia

3
Campagna 
anche dalla 
Federazione 

italiana 
malattie rare 

Uniamo:  
dal 1° al 28 

febbraio 
eventi in 8 

città, con un 
video e un 
podcast 

Info online  
sul sito 

Uniamo.org

2
Omar 

(Osservatorio
malattie rare) 

lancia la 
campagna 

#TheRareSide 
(Storie ai 

confini della 
realtà) con 5 
videostorie 
che, da ieri, 

vengono 
pubblicate 
online ogni 
settimana

Malattie rare: c’è il Piano nazionale 
Via libera al nuovo protocollo, che sostituisce finalmente quello scaduto nel 2016. Pazienti, famiglie e ricercatori: una svolta, ora le risorse

ENRICO NEGROTTI  

A una settimana dalla Giornata mondiale 
delle malattie rare, in calendario il 28 feb-
braio, è stato approvato martedì il nuovo 

Piano nazionale delle malattie rare (Pnmr), per 
gli anni 2023-2025. Un altro tassello, dopo la co-
stituzione del Comitato nazionale malattie rare 
(CoNaMr), che segna il progredire dell’attuazio-
ne della legge 175 approvata a fine 2021. Ora il te-
sto dovrà essere approvato in Conferenza Stato-
Regioni. «Una bella pagina di storia per le malat-
tie rare» l’ha definita il sottosegretario alla Salu-
te, Marcello Gemmato, delegato alla materia dal 
ministro Orazio Schillaci. Di «grande passo in 
avanti in linea con le priorità europee e interna-
zionali in tema di malattie rare» parla Francesca 
Pasinelli, direttore generale di Fondazione Telet-
hon: «In particolare – aggiunge – per la parte de-
dicata alla ricerca alla quale abbiamo contribui-
to per la nostra competenza». Un 
«atto molto atteso» lo definisce 
Ilaria Ciancaleoni Bartoli, diret-
tore dell’Osservatorio malattie 
rare (Omar), ricordando che «il 
precedente Piano era scaduto 
nel 2016». «Ora auspichiamo – 
puntualizza Annalisa Scopina-
ro, presidente di Uniamo, Fede-
razione italiana malattie rare, che rappresenta le 
associazioni dei pazienti – che si possa operare 
concretamente per le necessità delle persone con 
malattia rara e delle loro famiglie».  
La scorsa settimana la Federazione Uniamo era 
stata ricevuta in udienza da papa Francesco. Ol-
tre ad apprezzare la vivacità dei bambini che gli 
si erano avvicinati fuori protocollo, il Papa aveva 
lodato l’impegno delle associazioni di familiari, 
che permettono di unire le esperienze, le forze, 
le speranze. E aveva sottolineato che l’apporto 
delle associazioni sostanzia la buona politica: 
«Non si tratta di rivendicare favori per la propria 
categoria... ma di battersi perché nessuno sia 
escluso dal servizio sanitario, nessuno sia discri-
minato, nessuno penalizzato». «Un’udienza – ri-
corda ora Annalisa Scopinaro – che è rimasta nel 
cuore di tutti noi: il Papa trasmette umanità. Co-
me testimonia la lettera di un papà, nostro asso-
ciato, che nel ringraziare Uniamo per l’opportu-
nità vissuta e la gioia provata, ha scritto: “Aggre-
garsi e condividere è davvero una necessità e una 
salvezza”». Lo aveva detto anche Scopinaro nel 
suo saluto al Pontefice: «Le malattie non ci han-
no prostrato: sono state spesso lo stimolo per an-
dare oltre e costruire qualcosa per chi, dopo di 

noi, dovrà affrontare lo stesso percorso di vita. 
Per farli sentire meno soli e abbandonati, costrui-
re una rete, dare un senso di appartenenza».  
L’approvazione del Pnmr, osserva ancora Scopi-
naro, mette finalmente a frutto il lungo lavoro 
svolto nella scorsa legislatura dal Tavolo tecnico 
costituito presso il Ministero della Salute: «Ora bi-
sogna lavorare perché le importanti prestazioni 
extra Lea (Livelli essenziali di assistenza, ndr) sia-
no garantite in tutte le Regioni, mentre oggi non 
sono possibili in quelle sottoposte a piano di rien-
tro, creando diseguaglianze tra i malati a secon-
da della loro residenza. Ma il Piano parla anche 
di altre azioni concrete, in ambito di formazio-
ne, informazione, ricerca».  
«Il Piano – osserva il sottosegretario Gemmato – 
è il frutto di tanto lavoro e della tenacia di tutte le 
istituzioni, dei clinici, delle associazioni di pa-
zienti e dei soggetti competenti in malattie rare 
che compongono il Conamr». «Sarà importan-

te – aggiunge – trovare le risorse 
necessarie a dare piena attuazio-
ne a quanto dettagliato nel Pnmr, 
che affronta in modo diretto e 
preciso gli obiettivi su diagnosi, 
trattamenti, formazione e infor-
mazione per migliorare il più 
possibile la qualità di vita delle 
persone con malattia rara».  

«L’auspicio – aggiunge Ciancaleoni Bartoli – è 
che ora l’attuazione del Piano proceda spedita e 
sia accompagnata da risorse economiche ade-
guate, perché, non dimentichiamolo: le persone 
con malattia rara non sono pazienti di serie B». 
«Abbiamo fortemente voluto – sottolinea Pasinel-
li – che il Piano avesse un’impostazione concre-
ta, perché riteniamo che la condivisione di un 
metodo sia cruciale per realizzare gli avanza-
menti auspicati. Siamo fiduciosi che nei prossi-
mi anni potranno essere compiuti ulteriori pas-
si in avanti anche in termini di cronoprogramma 
e stanziamento dei fondi dedicati alla ricerca».  
Lunedì a Roma, promosso dall’Istituto superio-
re di sanità (sede del Centro nazionale malattie 
rare) e da Uniamo, si svolgerà un doppio conve-
gno a Palazzo Giustiniani: al mattino saranno 
presentati i risultati del progetto “Scienza parte-
cipata per la qualità di vita delle persone con ma-
lattie rare”, realizzato con il supporto del Ministe-
ro della Salute. Al pomeriggio “Scienza e arte in-
sieme per le malattie rare”, frutto del lavoro del La-
boratorio di Health Humanities dell’Iss, sarà l’oc-
casione per premiare i lavori del XV concorso let-
terario, artistico, musicale “Il volo di Pegaso”.  
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Dal Comitato 
istituito presso  

il Ministero della 
Salute un passo 

fondamentale per  
i diritti dei malati

ALESSANDRA TURCHETTI 

Per la Giornata delle malattie rare l’Asso-
ciazione italiana Sclerosi laterale amio-
trofica (Aisla) affronta il tema delle cure 

palliative fondamentali sin dalla diagnosi del-
la malattia che affligge oggi in Italia circa 6mi-
la persone, con 3 casi ogni 100mila abitanti. Il 
28 febbraio alle 17.30 si svolgerà il webinar «Per-
ché le cure palliative nella Sla?» con la presen-
tazione di un documento (partecipazione aper-
ta e gratuita, registrandosi su https://bit.ly/we-
binaraislacp). Anche la Sla è una malattia ra-
ra? «È una patologia cronica da annoverare fra 
le malattie rare, definite da un’incidenza di non 
più di 5 persone ogni 100mila abitanti – spie-
ga Federica Cerri, neurologa, referente area Sla 
del Centro Clinico Nemo di Milano e coordi-
natrice del Registro nazionale Sla –. Ha un ele-
vato impatto sociale per la drammaticità della 
diagnosi e il rapido decorso, inoltre esiste una 
variabilità individuale a cominciare dai sinto-
mi di esordio, spesso confondibili con altre ma-
lattie, con conseguente ritardo nella diagnosi». 
Negli sforzi per arrivare a una cura uno stru-
mento importante è proprio il Registro nazio-
nale Sla, che nasce per 
raccogliere in un unico 
database nazionale i dati 
aggiornati sulla storia dei 
pazienti che possono co-
sì contribuire a classifica-
re le manifestazioni della 
malattia, allinearle e met-
tere a fuoco gli studi clini-
ci possibili. «Il Registro è 
un tassello fondamentale per la ricerca – ag-
giunge Cerri – perché quanto più si raccolgo-
no informazioni sui pazienti tanto più si riesce 
a offrire loro un’assistenza adeguata ai molte-
plici bisogni espressi». Soprattutto in una ma-
lattia così complessa, infatti, occorre applicare 
un modello assistenziale completo. «Il valore 
della presa in carico in questa patologia è altis-
simo – aggiunge – e per centrare l’obiettivo l’ap-
proccio deve essere multidisciplinare, con il 
contributo di varie figure, dallo specialista al 
nutrizionista, dal logopedista allo psicologo. 
Purtroppo in Italia non esiste un’uniformità 
nell’applicazione di questo modello assisten-
ziale, e spesso i pazienti arrivano dopo mesi di 
tentativi anche solo per avere una diagnosi».  
Vari studi confermano che le cure palliative fa-
cilitano l’erogazione di ogni altro trattamento, 
e il cosiddetto neuropalliative care assolve in 
pieno al proprio ruolo mettendo in atto un per-
corso personalizzato per ciascun paziente. «Le 
cure palliative nella Sla sono determinanti fin 
dalla diagnosi perché permettono una proget-
tualità assistenziale che non fa sentire solo il 
malato. La ricerca ci dice che non solo la qua-
lità della vita migliora ma la stessa sopravvi-
venza alla malattia. Proseguiamo, dunque, nel 
garantire la migliore assistenza possibile». 
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L’esperienza di Aisla  

«Contenere la Sla 
con cure palliative 
fin dalla diagnosi»

SUL CAMPO 

Farmaco anti-Sma, 
la ricerca è più forte 
degli eventi avversi
IGOR TRABONI 

In Italia sono circa 4.000 le persone col-
pite da atrofia muscolare spinale (Sma), 
una malattia delle cellule nervose del 

midollo spinale che colpisce i muscoli vo-
lontari usati per attività quotidiane come 
l’andare a carponi, camminare, controlla-
re il collo e la testa, deglutire. I malati di Sma 
sono soprattutto bambini «per cui ribadia-
mo con forza – sottolinea Anita Pallara, 34 
anni, pugliese, affetta da Sma di tipo 2 e pre-
sidente dell’Associazione Famiglie Sma – la 
necessità di estendere lo screening neona-
tale a tutte le regioni e nel più breve tempo 
possibile. Alcune regioni sono assoluta-
mente virtuose, ma in altre lo screening non 
si fa per niente. E per noi è un’ingiustizia».  
Per questi pazienti (fino a 13,5 kg di peso, 
diagnosi clinica di Sma di tipo 1 ed esordio 
nei primi 6 mesi di vita, oppure diagnosi 
genetica di Sma di tipo 1) da circa due an-
ni in Italia è possibile accedere a una tera-
pia genica, con il farmaco commercialmen-
te conosciuto con il nome di Zolgensma, 
prodotto da Novartis e regolarmente di-
spensato dal Servizio sanitario nazionale. 
«Questa terapia genica – riprende in ma-
niera ancora più perentoria la Pallara – è 
assolutamente sicura e viene somministra-
ta in centri specializzati, che si trovano un 
po’ in tutta Italia. E non siamo assolutamen-
te preoccupati perché non c'è alcun nuovo 
rischio rispetto agli effetti collaterali possi-
bili di epatotossicità già noti e indicati per 
questo farmaco». 
Il riferimento è alla notizia del decesso di 
due bambini, in Russia e Kazakistan, che 
l’Agenzia italiana del farmaco ha diffuso nei 
giorni scorsi rilanciando la segnalazione 
della stessa azienda all’autorità regolatoria 
europea Ema. Pallara precisa che «è una 
notizia vecchia, risale al 2021, e ne eravamo 
a conoscenza, così come la comunità scien-
tifica internazionale. Probabilmente c’è sta-
to solo tanto clamore mediatico, ingiustifi-
cato. Tra l’altro, i due pazienti a quanto ri-
sulta non erano sottoposti a controlli di fun-
zionalità epatica, come invece facciamo in 
Italia, abitualmente e molto bene». L’Aifa 
ha incluso la notizia nelle segnalazioni di 
eventi avversi che periodicamente vengo-
no diffuse, ma del duplice decesso aveva 
dato conto la scorsa estate la stessa casa far-
maceutica che produce Zolgensma, la cui 
funzione innovativa di intervenire diretta-
mente sul difetto genetico non ha subìto li-
mitazioni di sorta. «Ed è proprio per que-
sto – ribadisce la presidente nazionale del-
le Famiglie Sma – che non siamo assoluta-
mente preoccupati, anche perché nei cen-
tri dove la terapia viene somministrata si 
segue sempre in maniera corretta tutto l’iter 
previsto». 
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AGENDA

Hospice cattolici 
Formazione online per il 
personale degli hospice 
cattolici e di ispirazione 
cristiana: la propone il Tavolo di 
lavoro presso l’Ufficio Cei per la 
Pastorale della salute, il 28 
febbraio, su «Il senso della cura: 
la cura del senso». Relatori don 
Marco Bove, Simone Masilla e 
Michele Galgani.  

Forlì sul fine vita 
«La morte non è mai una 
soluzione. Riflessione per una 
cultura della vita» è il tema 
dell’incontro alle 20.30 del 3 
marzo a Forlì, organizzato da 
alcune associazioni laicali col 
patrocinio di Diocesi e 
Comune. Relatori Alberto 
Gambino e Gianluigi Gigli.

ATROFIA MUSCOLARE SPINALE

I malati rari sono circa 300 milioni nel mon-
do, 30 milioni in Europa, tra 2 e 3,5 milioni 
in Italia. Basterebbe questo dato a far capi-

re perché fosse così importante giungere a una 
legge quadro sulle malattie rare, la 175/2021, 
«Disposizioni per la cura delle malattie rare e 
per il sostegno della ricerca e della produzione 
dei farmaci orfani». Per la sua piena efficacia 
serve però l’approvazione dei decreti attuativi. 
E il 28 febbraio, quando ricorre la Giornata 
mondiale, potrebbe essere l’occasione giusta.  
Ci sono volute diverse legislature, e molti anni 
di lavoro, per approvare la legge, nella piena 
convinzione che si tratti di uno strumento indi-
spensabile per garantire a tutti i malati rari il 
riconoscimento esplicito di un diritto presente 
nell’articolo 31 della nostra Carta costituziona-
le. Per raggiungere questo obiettivo nel 2008 si 
è costituito l’Intergruppo parlamentare sulle 
malattie rare, con lo scopo di denunciare disa-
gi e sofferenze dei malati rari e delle loro fami-
glie, portando questo problema all’attenzione 
del Parlamento e della pubblica opinione. La 
condizione dei malati rari è infatti spesso sco-

La lunga marcia 
per una legge di civiltàPAOLA  
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nosciuta, e solo la tenacia e la determinazione 
delle associazioni di pazienti è riuscita a man-
tenere vivo l’interesse delle istituzioni e del mon-
do della ricerca. Sono le associazioni, infatti, 
che vivendo da vicino la condizione dei mala-
ti rari ne capiscono le difficoltà e fanno le richie-
ste più concrete ed efficaci. E grazie alla stretta 
collaborazione tra Intergruppo e associazioni 
è stato possibile giungere alla legge 175. Una 
legge che presta la massima attenzione alla ri-
cerca scientifica, alle sue conquiste, all’esigenza 
di scoprire nuovi farmaci e di sostenerne la pro-
duzione, anche quando appare così poco re-
munerativa per l’industria farmaceutica. Spes-
so occorrono anni per giungere a una diagno-
si esatta, e non sono poche le malattie che an-
cora non hanno un nome e per le quali non esi-
ste un farmaco ad hoc. Ma quando si arriva a 
una di queste scoperte la vita dei pazienti cam-
bia così radicalmente da costituire per lui e per 
l’intero Sistema sanitario un enorme vantaggio, 

che consente di risparmiare dopo ciò che si è 
speso prima. Senza contare che la qualità di vi-
ta di queste persone e delle loro famiglie. Ma 
per farlo serve una ricerca capace di usare tut-
ti gli strumenti tecnico-scientifici di ultima ge-
nerazione e di andare oltre i percorsi abituali, 
mettendo in gioco una creatività spesso inso-
spettata.  
La legge ha di fatto quattro coordinate essenzia-
li: istituzione di un Fondo di solidarietà, aggior-
namento dei Livelli essenziali di assistenza 
(Lea), accesso ai farmaci orfani, sostegno alla 
ricerca. Affronta gli aspetti sia sanitari che so-
ciali delle malattie rare e prevede il potenzia-
mento e riordino della Rete nazionale con un 
Piano diagnostico terapeutico assistenziale 
(Pdta) totalmente a carico del Servizio sanita-
rio. E con l’aggiornamento dell’elenco delle ma-
lattie rare prevede anche l’immediata disponi-
bilità dei farmaci orfani disponibili. Nella leg-
ge sono anche contemplate misure per favorire 

l’inserimento delle persone con malattia rara 
negli ambienti di vita e di lavoro, mentre viene 
istituito il Comitato nazionale per le malattie ra-
re di cui fanno parte integrante i rappresentan-
ti delle associazioni, con un Piano nazionale 
da approvare ogni 3 anni. Previsto anche il fi-
nanziamento della ricerca per lo sviluppo dei 
farmaci orfani.  
Tra le richieste più spesso formulate dalle asso-
ciazioni c’è il tempestivo aggiornamento dei 
Lea, con la lista sia delle malattie rare che dan-
no il diritto all’esenzione di una serie di costi sia 
delle patologie da sottoporre a screening neo-
natale. Si tratta dunque di una legge di civiltà 
e di giustizia che, come e più di ogni altra, fa del-
la Salute un obiettivo strategico: lungi dall’es-
sere un costo, per esorbitante che sembri, è il mi-
glior investimento possibile per un Paese che 
vuole intrecciare ricerca e assistenza, in una lo-
gica di crescente umanizzazione delle cure.  
Rarità non può confondersi con solitudine, né 
tanto meno con indifferenza, dal momento che 
rimanda piuttosto all’unicità di ognuno di noi: 
a quel valore individuale per cui ogni vita me-
rita di essere vissuta. E per questo ha bisogno del-
la solidarietà di tutti. 
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66 - 8.000
le malattie rare 

conosciute
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i malati  

nel mondo

5 
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2 milioni
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20 %
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5 %
i malati  

per i quali 
esiste  
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Un mondo in cifre
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