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EDITORIALE

“Oltre ogni speranza domina l'intelligenza che escogita soluzioni”
da Antigone di Sofocle
La speranza che qualcosa accada oppure no.
E Ii, in agguato, l'ospite inquietante: il nichilismo che ci fa scambiare
la speranza per utopia. Questa si € un'illusione- un mondo ideale sen-
za guerre né malattie-, mentre la speranza é frutto del lavoro, della
forza di volonta di ciascuno di poter contribuire ad un cambiamento,
seppur piccolo. Escogitare soluzioni possibili.
Da qui la scelta di EX della parola di copertina. Nuda e potente. Un
invito, rivolto soprattutto alle nuove generazioni perché attuino vigi-
lanza, previsioni, monitoraggio, difesa dei diritti acquisiti, aiuto a chi e
rimasto indietro. Siano strateghi.
Ex tocca temi, non ha presunzione di affrontarli, li individua e ne evi-
denzia le possibilita interpellando di volta in volta chi pud darne con-
tezza. Non una semplice opinione.
Anche in questo numero, nel corso delle interviste, emergono spe-
ranza in scenari NnUovi, aspetti a volte distrattamente sottaciuti, che
diventano argomento di approfondimento come, in un passo dell’in-
tervista al dott. Pollio, il tema del PMA (procreazione medicalmente
assistita) e che richiederebbe maggiore attenzione per chi, come noi,
appartiene al mondo delle Malattie Rare.

Lasciamo spazio alle possibilita, ad un approfondimento sereno, apo-
litico, facciamo respirare una situazione che tante famiglie hanno af-
frontato e affronteranno in futuro. Lasciamo che venga presentata
loro una lettura chiara, priva di pregiudizi, affinché una scelta consa-
pevole e attuabile possa realizzarsi e ricordiamo che recentemente
si @ svolto un incontro istituzionale allo scopo di proporre una nuo-
va normativa sulla legge 40/2004 “Norme in materia di procreazione
medicalmente assistita” e successivi aggiornamenti in cui si propone
una riorganizzazione del settore.

Le leggi vengono scritte nel rispetto della Costituzione che sancisce
la difesa dei diritti delle persone, da qui scaturiranno la riflessione eti-
ca, morale e per molti anche religiosa da analizzare con consapevo-
lezza e liberta.

La societa, tutte la societa aspirano al miglioramento, a dispetto degli
orizzonti inquieti e della malvagita che é la malattia piu terribile per la
guale non esistono né prevenzione (potrebbe), né cura.

Per tutte le altre la Scienza offre una chance.

Non abbandoniamo la speranza.

Maria Serena Russo
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Il nostro viaggio continua. Questo mese siamo a Torino
per conoscere i responsabili dei centri MEC.

“Il principale obiettivo della terapia € permettere
alla persona di svolgere un ruolo attivo nella societa,
perche devi essere nella societa, non ai lati”.

Intervista alla Dott.ssa ALESSANDRA BORCHIELLINI
Dirigente medico presso A.O.U. Citta della Salute e della Scienza di Torino

Ospedale Molinette

SR
ZIONALE ST E

v ddi limurulugm

Domanda Dott.ssa Borchiel-
lini, lei opera allinterno delle
Molinette di Torino, le chiedo
come é riconosciuto il centro
MEC allinterno di questa strut-
tura?

BORCHIELLINI - Il centro & all'in-
terno dell'azienda ospedaliera
universitaria Citta della Salute e
della Scienza, quindi dove vi & ha
una commistione di personale
universitario e personale ospe-
daliero; in particolar modo il cen-
tro e collocato nel presidio di Mo-
linette che & prevalentemente
ad indirizzo medico-internistico.
Fanno parte di Citta della Salu-

k((((‘(:(,(\(

te anche il presidio chirurgico-
ortopedico CTO, la struttura pe-
diatrica Regina Margherita e la
struttura ostetrico-ginecologica
Sant’/Anna.

IL Centro MEC é all'interno dell'E-
matologia Universitaria e fa parte
del Centro di Riferimento Regio-
nale per le Malattie Emorragiche
e Trombotiche. Ha quindi una
identificazione regionale e non
ha una connotazione specifica a
livello aziendale. Siamo un grup-
po che in qualche modo si dedi-
ca prevalentemente alla cura dei
pazienti con MEC e di tutte le pa-
tologie dellemostasi, siamo “de-
dicati” ma non esclusivi, per cui

&S

in realta noi dobbiamo svolgere
un ruolo anche nell'ambito delle
altre attivita assistenziali previste
all'interno dell'ematologia

D Per quanto riguarda il rap-
porto con gli altri specialisti e
con gli altri reparti, sono al bi-
sogno oppure sono strutturati
con appuntamenti gia stabiliti
in anticipo?

BORCHIELLINI - Abbiamo dei
percorsi stabiliti e formalizzati,
soprattutto per alcune speciali-
ta; abbiamo agende a volte con-
divise (come nella transizione
con il Centro Pediatrico), a vol-
te dedicate (come ortopedia) o
parzialmente dedicate (fisiatria)
in cui affluiscono anche altre
malattie rare. In questi ambiti
gli specialisti coinvolti sono sem-
pre gli stessi, sensibilizzati sulla
patologia. La calendarizzazione
delle visite viene stabilita a se-
conda delle necessita durante
la nostra visita. Per altre speciali-
stiche quali la gastroenterologia
che inizialmente in passato in al-
cuni periodi dell’evoluzione della
storia delllemofilia & stata par-
ticolarmente coinvolta, abbia-
Mo un rapporto stretto e valido
da tantissimi anni per la storia
precedente che ha caratterizza-
to I'emofilia e il follow up viene
svolto in maniera autonoma dai
colleghi sui pazienti gia noti. At-
tualmente, visto che i pazienti
piu giovani sono per la maggior
parte o sani o comungue in buo-
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ne condizioni generali, i controlli
vengono fatti sulle singole ne-
cessita, piu  prevalentemente
al bisogno.

Per altre specializzazioni il per-
corso € un pochino piu compli-
cato e deve essere concordato
con il singolo consulente che
viene sensibilizzato sulla proble-
matica; abbiamo la fortuna che

in ospedale abbiamo una buona

rete di conoscenze essendo chia-
mati spesso in consulenza per la
nostra competenza in emostasi.
Diciamo che i pazienti emofilici
che accedono al nostro centro,
possono usufruire di tutte le com-
petenze (per es.'urologo, il cardio-
logo, l'urgentista,) perd diciamo
che con queste persone speciali-
sti i rapporti sono occasionali nel
momento del bisogno e non c'e
un percorso stabilito ad hoc.

D Il vostro centro é I'unico cen-
tro di riferimento per la cura
dell’emofilia nel capoluogo o
nel Piemonte ci sono altri cen-
tri? E se ci sono come sono i vo-
stri rapporti con loro?

BORCHIELLINI - In Torino me-
tropolitana, che & un po’ pit am-
pia di citta di Torino, non ci sono
altri centri esperti per adulti. Ci
sono altri due centri esperti per
le MEC in tutta la regione Pie-
monte, mentre centri di riferi-

mento regionali di emostasi e
trombosi sono quelli di Torino
(il nostro e il pediatrico al Regi-
na Margherita), nati molto pri-
ma dei Centri esperti. | rapporti
sono a volte difficili, a volte molto
semplici,

ma dipende un po’ dalle circo-
stanze, dai pazienti e dalle con-
dizioni in cui dobbiamo confron-
tarci e in cui siamo coinvolti, pero

necessita anche proprio prati-
ca per i pazienti. Ci si confronta
molto spesso con Roma sia con
la dottoressa Santoro sia con il
professor De Cristofaro, tantissi-
mo con il dottor Coppola, a se-
conda del quesito clinico.

D Il fatto di appartenere alla
comunita scientifica di Aice fa-

diciamo che abbiamo creato un
PDTA regionale grazie proprio
allo sforzo di una condivisione di
intenti e di obiettivi.

D Avete anche rapporti extra-
regionali, con gli altri grandi
centri sparsi in tutta Italia e
se ci sono, con quali preferibil-
mente avete dei percorsi gida
utilizzati?

BORCHIELLINI - Allora, sicura-
mente il percorso attualmente
piu lineare e ben definito ¢ il per-
corso per l'analisi genetica che
inviamo a Parma, percorso che
funziona molto bene, dopo aver
messo a regime anche tutta la
parte burocratica che a volte ¢ la
parte piu complicata da creare e
da mettere in piedi.

Abbiamo un buon confronto
con Genova, con il dottor Molina-
ri, visto che per alcuni pazienti la
Liguria € molto vicina, quindi co-
mungque alla fine pud essere una

vorisce questo scambio di rap-
porti tra di voi o & a prescindere
dall'esistenza di Aice?

BORCHIELLINI - Secondo me
AICE aiuta, aiuta l'organizzazio-
ne, aiuta intanto a conoscersi e
perché comunque, il momen-
to dellincontro, del congresso,
dell’'unione aiuta, perché & un
momento anche piu facile per
confrontarsi e poi; comunqgue
vengono stabiliti dei pilastri
dell'approccio clinico, quei pi-
lastri che servono a tutti come
punti di riferimento.

Credo che AICE sia importante
soprattutto in un momento dif-
ficile come questo per la sanita.
Il ruolo svolto dalle associazio-
Nni pazienti e dalle associazioni
mediche, scientifiche sono fon-
damentali per sorvegliare sul

rispetto di doveri e diritti dei pa-
zienti e dei sanitari.

Quindi le associazioni pazienti
e quelle scientifiche dovrebbe-
ro aiutare in questo senso, sot-
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tolineando, in qualche modo
confermando  continuamente
quelle che sono le esigenze, le
necessita e quindi in fondo i di-
ritti di medici e pazienti.

D A questo punto é doveroso
rivolgere la domanda ad Elena
come presidente dell'associa-
zZione per sentire la tua opinio-
ne, un tuo pensiero.

GAIANI - Grazie Serena, grazie
per l'opportunita di questa in-
tervista. Innanzitutto devo dire
che abbiamo degli ottimi me-
dici. Non ci possiamo proprio
lamentare della professionalita
che abbiamo in Piemonte. Gra-
zie alle dott.sse Borchiellini, Va-
leri, Dainese e dall'altra parte
alla dottoressa Ricca, al dottor
Pollio e gli altri professionisti per
la cura delle MEC. La cosa che a
Noi come associazione pazien-
ti ci dispiace € che non ci sia un
riconoscimento da un punto di
vista dell'azienda di una struttu-
ra semplice dipartimentale. Tal-
volta i nostri clinici si trovano a
dover affrontare carichi di lavoro
molto pesanti e stressanti.

D Torno alla dottoressa Bor-
chiellini e arrivo al tasto dolen-
te, riferito all’accesso al pronto
soccorso, quindi come avviene
da voi?

BORCHIELLINI - E difficile... si-
curamente... € noto io stessa un
po' anche I'evoluzione di questo
problema che & sicuramente un
problema che coinvolge un po’
tutti, cioé non solo il paziente
con MEC, pur con tanta buona
volonta e professionalita da par-
te dei colleghi del pronto soccor-
so. E un problema veramente
complesso. E complesso perché
come sapete il problema princi-
pale & che ormai il personale de-
dicato al pronto soccorso anche
i non € un personale dedica-
to ma molto spesso & personale

che arriva in maniera estempo-
ranea per coprire dei turni a get-
tone e non ha bene idea di quale
sia la struttura di quell’'ospedale,
quali siano le competenze, an-
che proprio i ruoli allinterno
dell'ospedale e con competenze
scarse sulllargomento specifico
per cui comunque diventa com-
plicata la formazione da parte
nostra, cosa che in passato veni-
va svolta regolarmente.

Per quanto qui in Citta della Sa-
lute ancora il personale sia sta-
bile e non a gettone e quindi
Si pud pensare anche a corsi di
aggiornamento, visto che siamo
in fase di cambio generazionale,
il problema rimane nei pronto
soccorso del territorio che sono
tanti. Gli aspetti che mettono in
difficolta i colleghi dei pronto
soccorso del territorio sono vari:
Il primo & il costo del trattamen-
to sostitutivo, il secondo & la sen-
sibilita sulla diagnostica preco-
ce e sul trattamento preventivo
ma il secondo & ancora una volta
collegato alla disponibilita e al
costo del farmaco che purtrop-
PO rappresenta ancora adesso
il limite alla pronta disponibilita
dello stesso, per cui la gestione
dellemergenza - urgenza & vera-
mente complicata, perché si so-
vrappongono problemi pratici,
amministrativi e di conoscenza
medica.

Mentre prima ero piu ottimista
sulla possibilita di poter mante-
nere viva la sensibilizzazione dei
colleghi, di mantenere la rete, at-
tualmente sono un po’ meno en-
tusiasta o meno propositiva.
Meno propositiva perché misem-
bra proprio che sia un percorso di
difficilissima costruzione.

Abbiamo in previsione una nuo-
va riunione di tutti i centri, di
tutti i presidi di pronto soccorso,
delle farmacie per poter proprio
riparlare di come organizzarci
nell'ambito della nostra zona di
competenza, sperando che gli
interlocutori presenti non cam-

bino nel giro di pochi mesi.
L'area &€ molto grande e le risorse
sia umane che economiche de-
stinate a questo percorso sono
molto scarse, sono differenti fra
presidi. E purtroppo un momen-
to veramente difficile.

Ero molto piu speranzosa qual-
che anno fa, adesso mi sento ve-
ramente in difficolta perché gli
interlocutori fissi che avevamo,
cioe quelle persone di riferimen-
to non ci sono piu, vengono con-
tinuamente modificate, non c'e
un atteggiamento, un'idea, sul-
la base della quale sia possibi-
le tracciare poi un percorso sul
lungo termine. Quindi alla fine
ti confronti con qualche collega
magari piu disponibile o anche
piu consapevole del problema e
con quelli riesci a fare un discor-
so, con altri € veramente una lot-
ta, una discussione continua, con
qualcuno e un rapporto di cresci-
ta reciproca e con qualcun altro &
un conflitto, perché proprio man-
ca il tempo, mancano le risorse.
Per costruire qualcosa ci vuole
tempo, ci vuole tempo e ci vo-
gliono risorse, sempre, stessa
cosa sempre, ci vuole il tempo, ci
vuole la possibilita di coinvolgere
le persone in un percorso di co-
noscenza, per conoscere e per
costruire un percorso ci vuole il
tempo e civogliono le risorse, che
sSoNo sia risorse economiche che
umane e da li non ci si muove.

D L'osservazione da lei fatta,
molto realistica e anche pre-
occupante, mi porta a chieder-
le se una comunita scientifica
come Aice, che avrebbe autore-
volezza, ha gia tentato di por-
tare la questione a livello istitu-
zionale?

BORCHIELLINI - Forse AICE piu
che direttamente una denuncia
potrebbe per esempio provare a
fare un monitoraggio sui pronto
soccorso, quindi arrivare a fare
delle fotografie della real life. I
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dottor Pollio, per esempio, ha
fatto un bel lavoro retrospettivo
SsuU questo argomento, sui tempi
di attesa dei pazienti in pronto
soccorso. E in passato insieme
avevamo provato a fare un lavo-
ro per valutare un po’ quella che
era la competenza dei pronto
soccorso della Regione Piemon-
te con un questionario, tanto
per capire cosa si sapeva della
malattia, quali criticita venivano
percepite: ne € emersa ancora
una volta una grande necessita
di formazione.

D Borrelli - Volevo interveni-
re ma piu che altro fare una
domanda, anche ad Elena - é
stato gia redatto un protocol-
lo, una delibera regionale che
regola l'accesso al pronto soc-
corso per i pazienti emofilici in
Piemonte? C'é un documento
del genere?

BORCHIELLINI - Non c'€ un do-
cumento ufficiale, riservato al
Pronto Soccorso. || PSDTA regio-
nale prevede un PDTA di area
che ha lo scopo di organizza-
re e articolare l'assistenza nella
propria aerea anche per quanto
riguarda l'accesso in pronto Soc-
corso: il problema perd € sempre
lo stesso: il passaggio dal docu-
mento scritto all'applicazione
nel quotidiano in una realta dove
Mmancano risorse, i sanitari sono
esasperati e il turn over uccide la
possibilita di creare reti stabili.

BORRELLI - Lo so, noi abbiamo
ottenuto questa delibera, una
delibera regionale che & stata in-
viata a tutti i 42 pronto soccorso
del Lazio. Questo & un protocollo
molto articolato che da indica-
zioni molto dettagliate sull'ac-
cesso dell'emofilico al pronto
soccorso, le modalita, la priorita
e tutto quanto utile. Personal-
mente non posso dire di essere
in grado di garantire che questo
funzioni perfettamente in tutti

i pronto soccorso, anche quelli
nella provincia specie quelli piu
periferici, perd piu volte ho solle-
citato la Regione a ribadire che
esisteva questa delibera e che i
centri ne fossero perfettamente
a conoscenza.

Per quanto riguarda il discorso
del farmaco, e la disponibilita
in Pronto Soccorso, purtroppo
I'abbiamo risolto accettando la
condizione che almeno venga
somministrato I'emoderivato. In
merito a questo specifico aspet-
to noi ci siamo trovati di fronte
a una domanda da parte della
Regione: quale di tutti i farma-
ci dobbiamo tenere disponibili?
Tutti? Dobbiamo gestirli tutti
avendo cura di tenere un regi-
stro delle scadenze?

Quindi c'e stata questa propo-
sta delllemoderivato che abbia-
Mo accettato perché in questo
modo in pronto soccorso veniva
assicurato un immediato inter-
vento. Obiettivamente ottenere
che venisse somministrato il far-
maco che ogni singolo paziente
normalmente fa come profilas-
si sarebbe stato complicato sia
in termini organizzativi che di
gestione delle scadenze dedli
stessi. Trattandosi di situazioni
di urgenza emergenza questa
scelta consente a tutti di avere
assicurata una prima immedia-
ta somministrazione di fattore.
Dopodiché la delibera prevede
anche che, con il rilascio di una
apposita dichiarazione, il pazien-
te o i familiari possano conse-
gnare il proprio farmaco ovvero
quello che normalmente hanno
a casa. Questo e previsto gia dall’
ingresso al 118.

L'operatore del 118, al limite, pud
somministrare il farmaco forni-
to dal paziente o dai parenti gia
nella prima fase di soccorso. Non
credo che questa sia la migliore
soluzione per tutto, perd puod es-
sere un esempio da esaminare
e cercare di migliorare. lo mi sto
adoperando perché piu associa-
zioni ne vengano a conoscenza e
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possano contribuire a che venga
redatto un testo unico che valga
in tutta Italia.

BORCHIELLINI - Nell'ultima oc-
casione in cui mi & capitato di
dover interagire con un pronto
soccorso della nostra area, ho
chiesto di infondere il paziente
prima di inviarcelo per il ricove-
ro, ma sembrava che il pronto
soccorso fosse sguarnito com-
pletamente di ogni tipo di con-
centrato. Questa iniziativa po-
trebbe essere sicuramente utile,
il paziente in questione era pero
un paziente con emofilia lieve
per cui non aveva il prodotto a
casa: e quindi c'é tutta una quo-
ta di pazienti che chiaramente
non avranno il prodotto; sulla
guestione  dell'auto-infusione,
dipende da alcune variabili: ur-
genza della infusione e rapidita
di accesso al prodotto in ospeda-
le ma c'é elasticita. Poi il nostro
Pronto Soccorso per fortuna ha
accesso a quasi tutti i prodotti.
Ma il problema come dico & poi
la periferia. Ma secondo me pero
il problema grosso principale &
che il PDTA che abbiamo fatto
con tanta fatica e di tantissime
pagine, ci sono tutte le informa-
zioni possibili e immaginabili,
ma io mi rendo conto che tro-
vare le informazioni in urgenza
non sia facile.

Comprendo la difficolta perché
anche a noi che ci occupiamo
di MEC viene chiesto in quan-
to ematologhe di saper gestire
le complicanze da CAR T ed &
estremamente complicato ge-
stire con competenza aspetti
tanto diversi della nostra specia-
lita. In emergenza - urgenza &
ancora piu complesso.

E penso che quindi la lettura di
un documento e utile, & giusto
che ci sia, € il primo passo, ma la
formazione sul campo, comun-
gue la formazione in presenza,
comunque la formazione a pic-
coli gruppi & molto piu efficace
perché permette veramente di

R
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guardare la gente negli occhi e
anche di interagire con loro. La
lettura del documento casomai
serve di piu dopo.

BORRELLI - Si, noi abbiamo
un po' affrontato questo owvia-
mente, quello che dice é verissi-
mo, certo I'informazione diffusa
direttamente ai medici & quella
piu efficace. Noi comunque ci
siamo posti il problema e abbia-
mo affrontato questo aspetto in
due modi. Uno, nella delibera,
che dovrebbe essere piu o meno
conosciuta, esiste una scheda
molto sintetica in cui dice le cose
fondamentali, ad esempio che il
farmaco deve essere sommini-
strato nella prima ora, eccetera,
cose Cosl.

Adesso la Regione Lazio nel fa-
scicolo sanitario elettronico in-
trodurra una scheda di questo
tipo per le malattie rare in cui noi
aggiungeremo nello specifico
per I'emofilia appunto, una sche-
da sintetica diciamo di pronto
intervento.

Capisco che il medico non & che
legge dieci righe e puo interve-
nire come se avesse conoscen-
za di tutto, questo me ne rendo
conto, ma € un primo passo.

D 20,

BORCHIELLINI - Posso chiedere
una cosa io invece a lei? Questo
documento da quanto e che &
in vigore in Regione Lazio?
BORRELLI - Dal 2018, sono anni
ormai.

BORCHIELLINI - E avete prova-
to a fare un confronto prima e
dopo?

BORRELLI - Sj, fino ad ora non
abbiamo avuto riscontri negati-
Vi, ma non abbiamo fatto un mo-
nitoraggio sistematico tuttavia
abbiamo sollecitato la Regione
a rinnovare gli inviti a rispetta-
re guesto protocollo e a rispet-
tare le indicazioni delle scorte
di emoderivato da tenere a di-
sposizione. Adesso ci siamo resi
conto che nel protocollo noi ave-
vamo messo una scorta troppo
elevata, abbiamo visto che non
ci sono questi consumi e allora
faremo una modifica per ridurre
la scorta che ogni ospedale deve
avere e questa € una cosa che
sta funzionando.

GAIANI - Torno a quanto dice-
va la dottoressa Borchiellini che
parlava della multidisciplinarieta
dei colleghi. Spesso il tutto € a
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discrezione della buona volon-
ta dei colleghi che si conosco-
no tra di loro e da qui un'ottima
collaborazione, ma non & detto
che sia sempre cosi. Per quanto
riguarda il problema dellemer-
genza urgenza nei Pronto Soc-
Corso avevamo esposto il proble-
ma gia tempo fa in Regione. |l 24
Novembre 2025 ci dovrebbe es-
sere un incontro con le Reti Cli-
niche Azienda Zero per quanto
riguarda le Mec. Si parte sempre
dal presupposto che il paziente
emofilico sia un costo a livello
sanitario.

BORCHIELLINI - Perd Secon-
do me comunque, l'alto costo &
certamente uno dei pesi che ci
dobbiamo portare sulle spalle,
per quanto poi in realta ci siano
tante altre terapie estremamen-
te costose, terapie che vengo-
no fatte anche in condizioni di
malattia con peggiore progno-
si, quindi con possibile anche
minore impatto sul benessere o
sulla qualita di vita del paziente.
Le differenze fra I'emofilia e altre
malattie ad alto costo, come per
esempio le malattie oncologi-
che, sono sicuramente due:

- per 'emcfilia il costo della ma-
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lattia & calcolato sul solo costo
della terapia, sul costo diretto del
farmaco e non sui costi indiretti
risparmiati con una buona te-
rapia; inoltre essendo I'emofilia
una malattia rara ¢ difficile otte-
nere forti evidenze su quei para-
metri clinici che migliorano nel
corso di una terapia adeguata ed
e altrettanto difficile dare ad essi
un controvalore economico.

- per altre tipologie di malat-
tie ad alto costo spesso non c'e
un grande ritorno di quello che
pud essere l'impegno, il miglio-
ramento e vedo persone sicura-
mente molto compromesse ma
a cui viene data la possibilita di
accedere a dei trattamenti che
probabilmente non porteranno
a nessuna parte.

Si sa benissimo che magari la
prospettiva di vita & molto limi-
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tata, il farmaco non da un au-
mento della sopravvivenza cosi
importante, eppure viene co-
mMungue cCoNcesso.

lo capisco tutto, non & cheio dica
che non sia giusto quella soluzio-
ne ma penso che sia altrettanto
importante garantire la miglio-
re terapia possibile anche per il
paziente emofilico, quindi senza
dover discutere tutte le volte sul
fatto che il farmaco & caro. Chi
parla di poca sostenibilita dei
costi per gli emofilici basa la sua
valutazione sul costo vivo, ma il
costo vivo e uguale anche per un
paziente che comunque ha una

p—— -
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prognosi di sei mesi. Mi spiace
dire queste cose, ma comunque
se dobbiamo fare un conto dob-
biamo farlo per tutti, non € che
costa di pil uno piuttosto che
I'altro, sono tutte vite. Sono tutte
vite. Quindi dobbiamo pensare
che siano tutte vite che hanno
diritto di essere vissute nel mi-
gliore modo possibile per tutto il
tempo possibile.

Poi certamente c'e il pazien-
te diabetico che & un pazien-
te complesso e che costa, perd
sono tanti e quindi di nuovo tor-
niamo sui due problemi fonda-
mentali:

- il primo & rappresentato dalla
numerosita che paradossalmen-
te dovrebbe essere a vantaggio
di chi ha una malattia rara

- l'altro & sempre rappresentato
dal costo del farmaco che inve-

ce € un costo diretto, immedia-
to, pulito che gli amministratori
mettono subito sulla bilancia.
Tutto il resto € un conto ipoteti-
co, futuribile, possibile e questo
purtroppo gioca a sfavore, netta-
mente a sfavore.

Il problema del costo del far-
maco (quello purtroppo non
lo eliminiamo), Purtroppo non
possiamo eliminare il problema
del costo del farmaco, tuttavia
penso che l'assistenza nei centri
italiani sia mediamente molto
alta, questa ¢ la visione che rica-
vo dal confronto con i colleghi
che sidedicano alllemofilia e che

)))}\)'l»))"’

tutte sono persone che si dedi-
cano alla cura del paziente e che
hanno competenze elevate ed
entusiasmo

Purtroppo intorno c'©@ una sa-
nita che fa fatica con tutto e
quindi diventa estremamente
complicato confrontarsi anche
con colleghi in altre specialita
che ci hanno aiutato tantissi-
Mo mMma che sono tutti esauriti e
che hanno difficolta a far fronte
al loro quotidiano fronteggiano
con difficolta anche il loro quo-
tidiano

D Sicuramente c’é anche un
aspetto ad alto impatto emotivo
per quanto concerne alcune pa-
tologie, in primis le oncologiche
e dall’altra il fatto di parlare or-
mai da anni dell'emofilia come
di una patologia che non ha piu
i segni di un tempo, nei giovani
soprattutto, produce anziché un
vantaggio, uno svantaggio. Ma
la malattia non é stata sconfit-
ta del tutto, é arginata, perché
si fa prevenzione.

Sembra quasi che il pazien-
te esiga piu di quanto avrebbe
bisogno. Ci sono anche tutti
questi piccoli meccanismi e tut-
to questo, secondo me, dovreb-
be essere un po’ rimodulato
con calma. Puntare su altri ar-
gomenti, cominciare a parlare
di altro, puntare su cose un po’
nuove. Ci sono forse troppe sfide
che si vogliono superare, sport
estremi, traguardi che vanno
oltre, forse é il momento di ridi-
mensionare. Anche la lettura di
un buon libro é un traguardo.

BORCHIELLINI - Posso solo dire
una cosa e poi lascio a Elena. A
proposito di quello che ha det-
to rispetto all'enfasi che viene
dato alla normalita e alla sopra-
normalita dei pazienti: la penso
uguale. allo stesso modo

A volte la tendenza a pensare
troppo spesso una persona ol-
tre la normalita, perché comun-
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gue se uno vuole fare uno sport
estremo e oltre la normalita, ha
modificato il pensiero dei pa-
zienti.

Il principale obiettivo della te-
rapia, € quello di essere nor-
mali, di star bene e non avere
male, di svolgere un ruolo at-
tivo nella societa; che secondo
me & fondamentale, perché
devi essere nella societa non ai
lati, avere questo come obiet-
tivo e avere un ruolo tuo pro-
prio, attivo nel mondo.

Quindi la prima cosa e quella.

Il secondo step € cid che io quel-
lo che chiedo sempre ai pazienti:
adesso dovete essere attivi an-
che nell'associazione.

Specie ai giovani dico: dovete es-
sere presenti e consapevoli per-
ché il benessere di cui voi potete
godere vi viene da quello che i
vostri predecessori hanno dovu-
to conquistare con le unghie e
quindi oggi voi avete il dovere di
fare in modo di tutelare i bene-
fici raggiunti affinché possano
essere trasmessi integri e raffor-
zati a chi verra dopo. In assenza
di consapevolezza e di buon uso
di questi benefici si rischia di
perdere tutto e soprattutto quel
benessere quotidiano, conqui-
stato con tanta fatica, non solo la
possibilita della grande impresa
sportiva.

D Concordo pienamente, sta
venendo fuori qualcosa di nuo-
vo anche in questa intervista,
cose che sono importanti di cui
si parla purtroppo pochissimo.
Fare un po’ un’introspezione
sul non desiderare quello che la
societd spesso ci porta a volere,
ma desiderare quello che vera-
mente é il nostro desiderio.

BORCHIELLINI - A loro dico
spesso che io ho una figlia asma-
tica e alcune cose non le ha po-
tute fare soprattutto quando era
piccina ci sono dei limiti fisiolo-
gici che ognuno di noi proba-
bilmente ha e poi ci sono delle

ambizioni che sono veramente
estreme , per cui andare proprio
a cercare una performance fisica
estrema secondo me fa parte del
rischio che individualmente puoi
correre, ma che difficilmente
puo essere condivisa dal medico
e forse anche dai nostri decisori;
bisogna trovare un compromes-
so fra miglior vita quotidiana
possibile e ambizioni atletiche
estreme per essere credibili poi
nelle nostre richieste.

GAIANI - Mi ricordo che quan-
do mio figlio aveva circa 5 anni,
parliamo degli inizi anni novan-
ta, non ha mai praticato come
attivita sportiva il calcio. A quei
tempi era sconsigliato quel tipo
di attivita sportiva e sovente lo
vedevo sofferente.

L'idea di essere diverso o di dover
rinunciare a qualcosa puo pesa-
re. Fortunatamente oggi, grazie
ai progressi terapeutici, moltis-
simi ragazzini con emofilia pos-
sono praticare attivita fisica in si-
curezza. Talvolta, perod, abbiamo
la sensazione che questi ragazzi
debbano fare qualsiasi tipo di
sport, anche i piu estremi, non
prendendo in considerazione
che ¢ lecito poltrire su un divano.
Ma € anche la societa un po'che
ci dice che dobbiamo essere
sempre dinamici.

Cido che mi rammarica € la man-
canzadellaterritorialita dialcune
figure quali fisiatri e fisioterapisti
formati sulle MEC. E' impensabi-
le che i pazienti affetti da distur-
bi della coagulazione debbano
fare diversi chilometri per poter
praticare sedute di fisioterapia

BORCHIELLINI - Pero ritornia-
mo sullo stesso tema, il PSDTA i
ha identificati nelle varie ASL, ha
identificato fisicamente dei sa-
nitari ma poi scompaiono o co-
mungue sono travolte da 10.000
altri lavori,

E poi non vogliono mai avere il
paziente in acuto perché di nuo-
vo il trattamento & un costo, per

cui il paziente in acuto viene pre-
so in carico da pochissime strut-
ture anche se il costo non ricade
realmente sulla struttura.

D Una domanda tecnica alla
dottoressa Borchiellini. Come
le nuove terapie hanno cam-
biato le finalita del trattamen-
to? Quando il paziente deve
cambiare il farmaco, qual é la
cosa che antepone come inte-
resse principale? Sanguinare
di meno, salvaguardare le arte-
rie oppure la convenienza nella
modalita di infusione?

BORCHIELLINI - |l paziente
adesso raramente si lamenta del
sanguinamento, perché gia la
profilassi ben instaurata e con-
dotta non da spazio a eventi
emorragici soprattutto sponta-
nei.

Quindi forse cido che i pazienti
chiedono di piu ¢ la liberta dal
trattamento, quindi ridurre al
minimo la possibilita di infusio-
ne e poi la necessita di svincolar-
si dall'infusione endovenosa, in
step diversi, ma i due passaggi
sono quelli.

Comunque fondamentalmente
e il carico di trattamento che li-
mita moltissimo.

Chiaramente il discorso della li-
berta nelle attivita quotidiane &
un po’ collegata al carico di trat-
tamento, perché molte attivita
richiedono dei livelli di fattore
piu alti con una possibile neces-
sita di aumento delle frequenze
delle infusioni.

Quindi due discorsi e i due di-
SCOrSi vanno spesso insieme:

- c'e chi ha solo bisogno o desi-
dera solamente ridurre la fre-
guenza infusionale e liberarsi dal
carico di trattamento,

- c'é chi invece vuole trovare un
equilibrio fra la frequenza infu-
sionale e la possibilita di incre-
mentare la propria attivita o di
farla in maniera ancora piu sicu-
ra, piu disinvolta, piu libera.

Per quello che riguarda invece
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la parte piu medica per noi me-
dici il problema principale é si-
curamente ascoltare quella che
e la esigenza del paziente, ma
poi combinarla anche con quel-
la che invece é l'evidenza clinica
magari del peggioramento arti-
colare o comunque del coinvol-
gimento articolare, con I'ecogra-
fia e la visita medica.

Non sempre ¢ facile, perché co-
mungue magari noi pretendia-
mo, vorremmo. combinare dei
livelli protettivi piu alti con una
maggiore liberta del paziente
sulla terapia.

Quindi diciamo che non sempre
la necessita del paziente collima
esattamente con quello che sa-
rebbe il nostro desiderio, tutta-
via con l'ottimizzazione della te-
rapia, spesso si trova poi il punto
d'incontro

D E tu Elena cosa dici a propo-
sito?

GAIANI - Alcuni pazienti non
hanno ancora ben chiare le idee
inerenti la terapia genica.
Partono dal presupposto che
tutti la possono effettuare

BORCHIELLINI - Ma no, la tera-
pia genica al momento € un ap-
proccio per pochi.

D E sempre un discorso di co-
municazione perché sono anni
che si parla di terapia genica
ma all’inizio nessuno aveva det-
to che non sarebbe stata per
tutti e aggiustare un’informa-
zione non é semplice, é tutto un
meccanismo di comunicazione
per questo chiedo alla dotto-
ressa che cosa avete fatto voi
nel vostro centro per comuni-
care ai vostri pazienti che c’era
questa nuova terapia?

BORCHIELLINI - Per quanto
riguarda i nuovi farmaci, per
guello che riguarda l'arrivo pro-
gressivo di nuovi prodotti, noi

non abbiamo mai organizzato in
modo sistematico delle riunioni.
In occasione degli incontri indivi-
duali con i vari pazienti ,quando
vengono per il controllo presen-
tiamo quelle che sono le novita,
quindi li aggiorniamo su quelli
che sono i farmaci e le possibili-
ta nel futuro immediato e nel fu-
turo a medio termine, in modo
tale che possano entrare nell'ot-
tica o iniziare a pensare a quale
potrebbe essere una prospettiva
futura di trattamento.

Per quanto riguarda la terapia

genica abbiamo fatto un incon-
tro anche con Elena in cui ne ab-
biamo parlato, abbiamo presen-
tato le problematiche, i benefici,
le possibilita, ma di nuovo a quel-
la riunione hanno partecipato
penso un decimo dei pazienti
che vengono al nostro centro.

E poi c’erano anche tanti giova-
nissimi, bimbi che comunque in
guesto momento non Possono
neanche accedere alla terapia
genica, quindi & stata una riunio-
ne in cui é stato fatto un aggior-
namento della terapia, ma poi
alla fine se non vengono in visita
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e indispensabile I'incontro in oc-
casione della visita periodica..

E un discorso che devi comun-
que riaffrontare singolarmente
nel momento in cui il pazien-
te viene in visita e soprattut-
to quando & piu recettivo, per
cui molto spesso & piu facile che
ascoltino o recepiscano l'infor-
mazione quando sono loro a
chiederti, quindi tu magari fai
una breve chiacchierata molto
rapida, poi se dall'altra parte c'e
il desiderio veramente di appro-
fondire, allora quel discorso e
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quell'incontro diventa proficuo
e si capisce qual & l'obiettivo e
il desiderio del singolo, quindi &
piu facile.

Il fatto & che € un discorso che ri-
chiede molto e molto tempo. in
ogni caso Credo che il percorso
della terapia genica in particolar
modo, ma tutte le nuove terapie
prevedano sempre una serie di
incontri preliminari.

Si puo iniziare a presentare per
grandi linee il prodotto o la te-
rapia genica, poi le informazioni
piu importanti in un primo in-
contro, ma poi bisogna farne un

R
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altro e poi un altro ancora, prima
di scegliere la terapia, la terapia
genica sicuramente, ma anche
tutte le altre piu nuove, perché
comunque prima che venga-
no compresi tutti gli argomenti,
tutti i pro e i contro, ci vuole un
po’ di tempo.

A volte la stessa cosa viene ridet-
ta, magari non mi spiego bene
io, poi magari la faccio anche
presentare dalla mia collega in
modo tale che l'approccio sia
differente, quindi di solito non &
mai un discorso che si conclude
in una visita o in due visite.

Per quanto riguarda la terapia
genica, la Regione ha identifi-
cato il nostro come unico centro
infusore per il Piemonte.

Della regione a parte quellin-
contro, Non abbiamo fatto altri
incontri con i pazienti oltre quel-
lo a cui ho gia accennato, in cui
abbiamo presentato la terapia,
negli incontri individuali ne ab-
biamo parlato, ma io devo dire
che ho abbiamo bisogno di cre-
are il gruppo interno che si se
ne occupi della terapia genica,
gruppo che & una implementa-
zione rispetto a di quello che esi-
ste gia, ma con colleghi consa-
pevoli, formati per affrontare la
nuova problematica.

Per questo motivo non sono sta-
ta siamo stati particolarmente
propositivi e abbiamo raccol-
to per il momento i primi feed
back dei pazienti nello spingere
in quella direzione e o comun-
qgue nell’essere particolarmente
entusiasta fino ad oggi, perché
di nuovo

D Non ci sono state con difficol-
ta da parte della Regione sul
costo?

BORCHIELLINI - lo penso che
non avremo tanti pazienti. La te-
rapia & destinata a pochi pazien-
ti Non é stato previsto aumento

del personale o nessun tipo di
supporto quindi a parita di costo
dal punto di vista medico e strut-
turale.

D BORRELLI - Volevo chiedere,
avete gia redatto un PDTA spe-

cifico?

BORCHIELLINI - No, a livello re-
gionale assolutamente no, nella
mia azienda appunto credo che
elaboreremo un documento
scritto, per PDTA bisogna ve-
dere cosa si intende, perché i
PDTA aziendali hanno delle re-
gole precise da rispettare se si
parla di un percorso, ¢ il patient
journey quindi solamente il per-
corso del paziente € un conto,
non so se sara un vero PDTA .se
invece intendete un documen-
to estendibile a tutta la regione
€ ancora piu complicato, quindi
vedremo un pochino, voi avete
fatto qualcosa?

BORRELLI - Nel Lazio e stato re-
datto gia un PDTA per la terapia
genica (emofilia A) che é stato
trasmesso alla Regione. Questo
documento prevede un po’ tutti
i passaggi e riporta tutte le indi-
cazioni terapeutiche ma anche
tutti i rischi e tutte le complican-
ze che possano esserci.

Noi come associazione abbiamo
avuto una piccola voce nel PDTA
e tra l'altro ci siamo presi cura di
enfatizzare un po’ la necessita
della presenza di uno psicologo
sia all'inizio che alla fine del pro-
cesso, perché bisogna capire le
motivazioni che spingono una
persona a decidere di fare la te-
rapia genica al di la della eleggi-
bilita o meno per ragioni medi-
che.

BORCHIELLINI - Quello & quindi
un documento aziendale, non
regionale. Vedremo un po’ come
elaborarlo nella nostra realta
perché in realta € un po’ diverso
da quello che e il PDTA che par-
te dalla regione e viene declina-
to nelle realta sanitarie questa &

una proposta di PDTA aziendale
che viene portata in regione se
ho ben capito.

D Ecco lo le chiederei proprio
una sua opinione a proposito
della terapia genica alla luce
di tutto quello di cui lei attual-
mente é a conoscenza.

BORCHIELLINI - Sicuramente i
dubbi e le incertezze sono anco-
ra tanti, ma fondamentalmente
dovrei ascoltare chi vuole fare la
terapia genica.

Il principio fondamentale & la
motivazione del paziente, per-
ché é forse la cosa che pud piu
aiutare a decidere cosa fare.

Dal punto di vista della sicurez-
za credo che il dubbio sia relati-
vo, nel senso che i casi di tossi-
cita sono relativamente pochi e
quindi su quello mi sentirei ab-
bastanza serena quello che inve-
ce mi lascia piu perplessa o che
comungue non sarei in grado di
garantire a chi mi chiedesse la
terapia genica é la prospettiva in
termini di tempi di risposta, ov-
vero di persistenza della risposta.
Se il paziente € molto consape-
vole del fatto che pud comun-
gue essere una strada che non
porta poi completa liberta, allora
puod essere una scelta da condi-
videre e una strada da intrapren-
dere col paziente, se invece € un
sogno una speranza di comple-
to allontanamento dal Centro o
della sua condizione iniziale di
malato non mi sentirei di sup-
portarla. Non credo che le evi-
denze attuali siano tali da pote-
re soddisfare questo desiderio e
quindi in questo momento non
mi sentirei di supportare una
persona che ha come deside-
rio principale quello di allon-
tanarsi completamente per
sempre dal Centro. Il paziente
deve essere consapevole che i
primi tempi sono tempi in cui i
controlli e il monitoraggio ¢ tal-
mente stretto, € talmente assi-
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duo che, al contrario, si trovera
nella condizione di maggior av-
vicinamento al Centro rispetto
alla terapia che sta facendo in
quel momento. Quindi credo
che sia fondamentale ascoltare
ed essere sicuri che il paziente
sia molto molto motivato e abbia
ben chiaro che cosa vuole e noi
dobbiamo avere ben chiaro che
cosa vuole il paziente e cosa spe-
ra di ottenere

E una possibilita che perd credo
sia applicabile a poche persone,
al momento non solo per i limiti,
come si diceva, della indicazio-
ne, della prescrizione, ma pro-
prio perché trovare la persona
che vuole giocarsi quella possi-
bilita non & frequente. E non &
frequente tanto di piu, secondo
me, nella popolazione piemon-
tese, che credo sia molto conser-
vatrice. Perd, come dico, ci met-
tiamo nelle condizioni di poter
poi essere disponibili ad aiutare
chi lo voglia fare. Penso la tera-
pia genica come un'opportunita,
per chi la desidera fortemente
ha il diritto di poterci provare.

D E tu Elena cosa vuoi aggiun-
gere?

GAIANI - Per quanto riguarda la
terapia genica la penso esatta-
mente come la dottoressa Bor-

chiellini. Oggigiorno abbiamo a
disposizione tantissimi farmaci.
Aggiungo inoltre che per la tera-
pia genica, sono previsti nume-
rosi controlli, ed il paziente deve
essere ben consapevole e deve
essere compliante

D Ho apprezzato molto I'osser-
vazione personale fatta dalla
dottoressa, affermando che
sosterrd un paziente che porta
delle motivazioni ma non quel-
lo che spera, facendo la terapia
genica, di realizzare un sogno.
Cio significa che la dottores-
sa Borchiellini ha un rapporto
con i pazienti di tipo empatico
perché altrimenti non avrebbe
dato una risposta cosi dal mio
punto di vista. a volte si ha pau-
ra di entrare troppo nell’intimo
della vita del paziente perché
@ un argomento molto delica-
to in tutte le sfere. Ad un certo
punto bisogna anche rischiare,
non dico di abbattere il muro
tra clinico e paziente, credo che
ci debba essere sempre separa-
Zione tra i ruoli, ma di abbassar-
lo perché se il muro é invalicabi-
le, non si ottengono risultati.

BORCHIELLINI - Per quello che
dico che gli incontri devono es-
sere tanti, perché quel muro pro-
babilmente si abbatte un po’ alla
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volta, ed e piu facile entrare in
sintonia dopo un po' di volte che
ci si vede, o si riparla delle stesse
cose, poi con alcuni & veramente
complicato.

Ognuno di noi ha una pro-
pria sensibilita per cui io con
alcuni pazienti ho veramente
difficolta ancora adesso a rag-
giungere un rapporto di con-
fidenza, con altri € molto piu
semplice.

Purtroppo siamo umani o forse
meno male siamo umani, per cui
il rapporto non pud essere con
tutti uguale. Per quello dicevo
che a volte lo stesso discorso che
faccio io poi lo faccio fare anche
alla mia collega perché poi a vol-
te c'e una differenza individuale
nel parlare con il paziente e per
alcuni & piu facile parlare con
me, con alcuni forse con la dot-
toressa Valeri quindi comunque
sia anche questo scambiarsi,
cambiare a volte l'interlocutore,
non & cosi male.

D Dottoressa quale sarebbe sta-
ta la domanda che lei si aspet-
tava e che non le ho fatto?

BORCHIELLINI - Che mi chie-
desse se sono contenta dei miei
pazienti.

Si sono contenta di loro.

S> PP
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VALORE ESPERIENZIALE verso
scelte piu umane e sostenibili

A cura della Dott.ssa VERONICA GRIPPA

Nelle associazioni dei pazienti non si raccolgono
solo storie, ma si costruisce un sapere che nasce
dall'intreccio delle esperienze. E un sapere che non

pretende di sostituirsi alla scienza, ma che la incal-
za, la completa, la interroga: cosa significa davve-
ro vivere con una terapia? Quale impatto hanno le
scelte cliniche fuori dai protocolli, nella vita reale?
In questo “scambio” la cura acquista profondita,
perché la scienza incontra finalmente la sua con-
troparte: I'esperienza viva dei pazienti, che diventa
strumento di giustizia epistemica e di responsabi-
lita etica. L'associazione, in questo senso, non & un
luogo marginale ma una cerniera essenziale: qui
I'esperienza si fa parola, la vulnerabilita diventa ri-
sorsa e il racconto si trasforma in sapere collettivo,
pronto a dialogare con la medicina e a orientarla
verso scelte piu umane e sostenibili.

Nel contesto delle malattie rare I'Associazione Pa-
zienti non si limita, quindi, a promuovere proget-
tualita o momenti di aggregazione, ma assume un
ruolo sempre piu rilevante come luogo di confron-
to in cui prende forma e si valorizza il sapere espe-
rienziale. Non si tratta di sostituire in alcun modo il
centro clinico, che rimane I'unico ambito deputa-
to alle decisioni terapeutiche, bensi di riconoscere

che l'esperienza quotidiana del vivere con I'emofi-
lia genera un patrimonio di conoscenze pratiche e
riflessive che, condiviso tra pari, diventa parte in-
tegrante del bagaglio del paziente. Questo sapere,
sedimentato nel tempo attraverso le prove quoti-
diane, non € un corredo secondario 0 accessorio,
ma un elemento che arricchisce la comprensione
stessa della malattia: conoscere “dall'interno” cosa
significhi convivere con essa restituisce un livello
di profondita che la sola competenza clinica non
puo garantire.Nel contesto delle malattie rare I'As-
sociazione Pazienti non si limita, quindi, a promuo-
vere progettualita o momenti di aggregazione, ma
assume un ruolo sempre piu rilevante come luogo
di confronto in cui prende forma e si valorizza il sa-
pere esperienziale. Non si tratta di sostituire in al-
cun modo il centro clinico, che rimane I'unico am-
bito deputato alle decisioni terapeutiche, bensi di
riconoscere che l'esperienza quotidiana del vivere
con I'emofilia genera un patrimonio di conoscenze
pratiche e riflessive che, condiviso tra pari, diventa
parte integrante del bagaglio del paziente. Questo
sapere, sedimentato nel tempo attraverso le prove
guotidiane, non € un corredo secondario o acces-
sorio, ma un elemento che arricchisce la compren-
sione stessa della malattia: conoscere “dall'interno”
cosa significhi convivere con essa restituisce un li-
vello di profondita che la sola competenza clinica
non puod garantire.

Cosa significa, ad esempio, gestire infusioni in con-
testi di vita reale, conciliare terapia, scuola, lavoro e
sport, oppure affrontare I'ansia di non essere suf-
ficientemente “coperti” in caso di incidente stra-
dale? Questo sapere non codificato ma concreto,
guando portato in associazione, si traduce in narra-
zioni, domande, confronti che stimolano la capaci-
ta critica del paziente: siimpara a formulare meglio
i propri quesiti, a pesare rischi e benefici, e in un
certo qual modo a prepararsi all'incontro con il me-
dico. E un apprendimento che si radica non nei li-
bri di testo, ma nell'esperienza viva, spesso segnata
da errori, paure e conquiste, che diventa bagaglio
collettivo quando condivisa. Non & forse proprio
questa circolarita di esperienze, che si intrecciano
e si confrontano, a trasformare la vulnerabilita indi-
viduale in competenza comunitaria?
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L'associazione diventa cosi un ambito comple-
mentare, una sorta di cerniera epistemica tra espe-
rienza vissuta e sapere scientifico: cid che emerge
in maniera informale durante gli incontri — buone
pratiche quotidiane, chiarimenti su indicazioni ri-
cevute, uso critico di strumenti come i diari/ app
di sanguinamento o i patient-reported outcomes
(PROMs e PREMSs) - viene in qualche modo rie-
laborato dal paziente e riportato al centro clinico,
arricchendo il processo decisionale e riducendo
'asimmetria informativa tra paziente e professio-
nista. In questo processo la medicina narrativa si
rivela uno strumento prezioso: raccogliere i rac-
conti dei pazienti, dare spazio alle parole, ai silenzi,
alle metafore con cui descrivono la propria espe-
rienza, consente di trasformare vissuti soggettivi in
materiale clinicamente e umanamente rilevante.
Le narrazioni diventano canale di espressione, per-
mettono di cogliere sfumature altrimenti invisibili
ai protocolli standardizzati e offrono al medico una
chiave di accesso alla realta quotidiana del pazien-
te. Cosl il sapere esperienziale trova una forma co-
municabile e riconoscibile, in grado di dialogare
con il sapere clinico su un piano di reciproco arric-
chimento.

Non si tratta di un riconoscimento simbolico, ma di
un principio cardine: senza il contributo esperien-
ziale del paziente, il sistema rischia di restare in-
completo, privo di quella prospettiva incarnata che
sola permette di valutare l'effettiva efficacia delle
scelte terapeutiche nella vita reale.

Ma quali sono i limiti e le garanzie necessarie?

Se da un lato l'associazione rappresenta uno spa-
zio prezioso di elaborazione critica e di crescita
reciproca, dall'altro ha la responsabilita etica di
mantenere chiara la distinzione tra cio che appar-
tiene al sapere esperienziale e cio che rientra nel-
la competenza clinica. E necessario, quindi, che il
confronto tra pazienti non si trasformi in un luogo
di prescrizioni alternative o di verita parallele, ma
resti un ambito in cui le esperienze vengono condi-
vise, rielaborate e messe al servizio del dialogo con
i professionisti sanitari.

La garanzia di questo equilibrio si realizza attraver-
so alcuni criteri: uno spirito critico che permetta
di interrogare le proprie pratiche senza cadere in
autoreferenzialita; valorizzare le narrazioni come
chiave di lettura capace di dare profondita al dato
clinico, senza mai sostituirlo. L'associazione, in al-
tre parole, non deve sostituirsi al centro emofilia,
ma porsi come luogo di accompagnamento e me-
diazione, in cui il sapere esperienziale si organizza
in forma condivisa e trova legittimazione etica sen-
za travalicare i confini della competenza medica.
Cosi il sapere esperienziale diventa antidoto all'in-
giustizia epistemica — quella condizione in cui la
voce del paziente rischia di essere sminuita o tra-
scurata — e si trasforma in risorsa condivisa, utile
tanto al singolo quanto alla comunita clinica. In

guesto quadro, il valore esperienziale si afferma
non come semplice racconto soggettivo, ma come
strumento di giustizia epistemica: riconoscere la
voce del paziente significa colmare diseguaglian-
ze, evitare che il sapere tecnico oscuri quello vissu-
to, e garantire che ogni decisione clinica sia real-
mente centrata sulla persona.

La domanda etica, allora, non & se l'associazione
possa incidere sul percorso di cura, ma come deb-
ba farlo: quali criteri rendono il sapere esperienzia-
le realmente capace di migliorare I'appropriatezza
delle scelte? E in che modo i professionisti possono
valorizzare questo bagaglio?

Forse la medicina narrativa offre una risposta con-
creta: accogliere i racconti significa riconoscere
il paziente come co-autore del proprio percorso,
attribuire dignita al suo sapere e trasformare la
narrazione in uno strumento capace di orientare
le decisioni cliniche. Non & solo una questione di
ascolto, ma di metodo: la narrazione consente di
ordinare le esperienze, di dar loro un senso e un
linguaggio condivisibile, trasformando emozioni e
vissuti in dati qualitativi che arricchiscono la pra-
tica clinica. In questo modo, la medicina narrativa
non sostituisce I'evidenza scientifica, ma la integra
con l'evidenza esistenziale, restituendo un quadro
piu completo della condizione del paziente.

E qui che si gioca la vera sfida etica: considerare
il racconto non come un’aggiunta accessoria, ma
come parte integrante della diagnosi e della pro-
gnosi, capace di orientare scelte terapeutiche piu
appropriate, sostenibili e rispettose della persona.
La vera sfida, in altri termini, non & scegliere tra
scienza ed esperienza, ma tenerle unite in un’alle-
anza feconda. Solo quando dati e vissuti, protocol-
li e racconti si intrecciano, la cura diventa davvero
vicina al paziente, capace di accompagnarlo nelle
sue sfide quotidiane.
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PAZIENTI PEDIATRICI CON
MEC A TORINO

Intervista al Dott. BERARDINO POLLIO - S.S.D Medicina Trasfusionale Materno
Infantile Traumatologica Presidi Ospedalieri OIRM - S. Anna CTO - Citta della
Salute e della Scienza Torino

> ‘?w" q :

Domanda Com’é ricono-
sciuto il centro cui lei afferisce
nell'lambito dell'ospedale pe-
diatrico Regina Margherita di
Torino?

Risposta POLLIO - A livello
regionale & uno dei poli ricono-
sciuti come centri esperti della
regione Piemonte. All'interno
della struttura Regina Marghe-
rita, che & l'ospedale pediatrico
di Torino, ha una sua identita, ha
una sua dignita, € riconosciuta
bene da tutti.

D Quale il rapporto con gli altri
specialisti del Regina Marghe-
rita, sempre riguardo alla pato-
logia di cui si occupa?

POLLIO - E ottimo, & ottimo. C'&
stima reciproca, c'e€ collabora-
zione, cooperazione. Da questo
punto di vista sono contentissi-
mo.

D E con gli altri centri nella re-
gione Piemonte e, in generale,
con i centri in tutta Italia?

POLLIO - Per quanto riguarda gli
altri centri della regione, quello
dove lavoro io ha la peculiarita

di essere |'unico pediatrico, per
cui sul centro del Regina Mar-
gherita convergono tutti i casi
della regione. E poi con la tran-
sizione all'eta adulta awviene |l
passaggio del paziente al centro
degli adulti. le Molinette, il cen-
tro della dottoressa Borchiellini.
Cerchiamo di fare proprio una
transizione anche affettiva, dove
accompagniamo il paziente.al
primo colloquio piu per un valo-
re affettivo che non per una rea-
le necessita di comunicare i dati
che sono nei nostri referti.

Con gli altri centri che sono quel-
lo di lvrea e quello di Alessandria,
lideale sarebbe quello di orga-
nizzare sempre una video call
con il primo appuntamento, del
paziente quando viene transita-
to, in modo tale da dare una cer-
ta continuita, perd non sempre
ci riusciamo perché é difficile fra
gli impegni degli ambulatori ri-
uscire anche a far coincidere le
cose. Perd i rapporti sono buo-
ni, con gli altri centri d'ltalia c'eé
credo di nuovo molta collabora-
zione, reciproca stima fra tutti.
Credo che il centro pediatrico di
Torino sia ben apprezzato e ab-
bia nel suo piccolo un ruolo rico-

nosciuto.

D Quindi mi pare di capire che
lei abbia detto qualcosa di spe-
cifico a proposito della transi-
zione dall’'eta pediatrica a quel-
la adulta in quanto avviene in
maniera definita, cosa che non
é scontata. Quindi voi siete una
sorta quasi di eccezione?

POLLIO - Diciamo che anche
con il cambiamento dei farma-
ci e il netto miglioramento della
vita quotidiana del paziente con
emofilia, il carico di lavoro del
centro e la vita quotidiana di un
centro emofilia & nettamente
cambiato rispetto al passato.
Dico sempre ai pazienti che ¢
nel proprio interesse superare
il legame col centro pediatrico
perché, faccio un esempio prati-
co, se un mio paziente di 20-25
anni non ha voglia, per motivi
affettivi, di paura o per qualsiasi
motivo, di spostarsi dal centro
pediatrico al centro degli adulti,
in un certo senso, mette a rischio
la sua vita.

Dico questo in quanto ormai,
grazie appunto ai farmaci mo-
derni, il luogo assistenziale piu
critico nella cura di un paziente
emofilico e il pronto soccorso
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e i pronto soccorso degli adulti
della regione Piemonte che ve-
dono un paziente con emofilia,
non chiamano il dottor Pollio del
centro pediatrico ma chiamanoi
colleghi referenti dei centri degli
adulti, dove quel paziente e del
tutto sconosciuto.

E nellinteresse del paziente
stesso essere conosciuto dal suo
medico degli adulti perché con i
farmaci che ci sono oggi, se non
ci sono grossi problemi, (ed io
parlo dei miei pazienti che sono
bambini che diventano adulti
praticamente sani) l'accesso al
centro per motivi legati a san-
guinamenti sono una rarita.

Noi facciamo due controlli 'anno
mentre il secondo luogo di cura
diciamo piu importante per |l
paziente con emofilia & il pronto
soccorso dove serve prontezza
di risposta e anche chiarezza nel
comunicare, quindi & per que-
sto che i nostri li transitiamo in
maniera sistematica, perché ol-
tretutto esiste anche una certa
criticita regolatoria per quanto ri-
guarda la regione Piemonte, ma
credo che ci sia in altre regioni.
Dal punto di vista chirurgico, un
paziente, qualsiasi sia la sua ma-
lattia, viene considerato adulto
dall'eta di 14 anni, quindi nessun
ospedale pediatrico gestisce piu
urgenze chirurgiche dopo i 14
anni, a maggior ragione dopo i
18. Una volta che il paziente e i
genitori comprendono questo,
sono loro i primi a sollecitare la
transizione. Noi la organizziamo
con un appuntamento in un'a-
genda condivisa con il centro
della dott. dottoressa Borchel-
lini, dove la nostra ultima visita
ambulatoriale coincide con |l
successivo appuntamento gia
prenotato al centro degli adul-
ti. Quindi i pazienti non devono
nemmeno avere la briga di an-
dare a prenotare, il tutto viene
fatto proprio allo scopo di facili-
tare questo momento delicato.

D BORRELLI - Volevo fare una
domanda ma in parte lei ha gia

risposto. mi chiedevo appunto
se questa transizione é in qual-
che modo strutturata. E’ stato
redatto un protocollo d’ intesa?

POLLIO - Esiste un protocollo
operativo che con l'ospedale di
Torino degli adulti & un po’ piu
consolidato perché la maggior
parte dei pazienti pediatrici sono
transitati sul centro degli adulti,
perd anche con Alessandria e
con l'altro centro di Ivrea della
dottoressa Delios funziona tutto
molto bene.

D Quindi lei, dottor Pollio, ha
gia in parte risposto alla suc-
cessiva domanda che era quel-
la inerente ai pronti soccorso,
cioé all’accesso. Se al medico
pronto soccorso viene subito
in mente di chiamare il centro

3
b b i

che segue gli adulti, vuol dire
che c’é una linea di condottaq,
che spesso altrove non appare
cosi evidente che a volte inve-
ce non appare cosi evidente e
I'accesso al PS é proprio il pun-
to cruciale.

POLLIO - Noi abbiamo fatto an-
che uno studio clinico, (pubblica-
to per ora come comunicazioni
orali alla SISET), proprio sulla ge-
stione dei pazienti in pronto soc-
corso, facendo il confronto fra il
centro pediatrico e quello degli
adulti, perché nelle linee guida
nostre di medici addetti all'e-
mofilia c'e scritto che il paziente
emofilico deve avere lo scatto di
triage. Purtroppo in letteratura

) D)D) DD DOOOD

non esiste nulla a supporto di
questo e l'attribuzione del codice
di triage & uno degli aspetti piu
delicati della gestione di qualsia-
Si paziente in pronto soccorso. Al
centro pediatrico noi facciamo
lo scatto di triage, al centro degli
adulti questo non avviene, ma
non & che siano meno bravi i col-
leghi degli adulti. Abbiamo fatto
proprio anche uno studio dove
abbiamo visto quali sono i motivi
di accesso dei pazienti al pronto
soccorso, mentre nel bambino
spesso e la traumatologia oppu-
re problematiche di sanguina-
mento legate all'lemofilia.

Nell'adulto € molto difficile, al-
meno da quello che abbiamo
visto, non & I'emofilia stessa la
prima causa di accesso al pronto

SOCCcorso, ma € un'altra malattia
concomitante: vuoi il dolore to-
racico, vuoi 'addome acuto, vuoi
il problema chirurgico. Lemofilia
diventa la comorbidita che com-
plica la gestione. Quindi in regio-
ne Piemonte esiste un numero
che i medici dei pronto soccorso
possono contattare per mettersi
in contatto con gli esperti dell’e-
mofilia, e ogni area ha i suoi per-
corsi per la gestione del paziente
in pronto soccorso.

Oltretutto, grazie anche a un
PDTA implementato nel 2021
nella nostra regione, la regione
Piemonte e stata una delle pri-
me regioni d'ltalia a implemen-
tare un PDTA, credo che in Pie-

)),,)).
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monte siamo una delle poche
regioni ad avere il dosaggio del
fattore VIII e IX disponibili H24.
Che & un enorme risultato.
Purtroppo per molti pronto soc-
corso il dosaggio dei fattori del-
la coagulazione non & concepi-
to come un esame d'urgenza,
come la troponina per l'infarto,
per essere chiari.

Secondo me il Piemonte da que-
sto punto di vista ha le difficolta
di qualsiasi DEA in questo mo-
mento, cioé purtroppo con le li-
ste di attesa sempre piu lunghe,
con i centri specialistici che non
hanno prenotazioni libere, prati-
camente il DEA diventa la via per
accedere ai servizi e che ¢ sba-
gliato perché in realta il DEA ser-
virebbe solo per i passaggi acuti.
Questo owiamente si ripercuo-
te anche nella gestione del pa-
ziente emofilico perché i pronto
soccorso sono oberati di attivita
che sono i vecchi codici verdi e
i vecchi codici bianchi che non
dovrebbero transitare nei pronto
soccorso, creano disagio, creano
attesa e quindi magari un pa-
ziente emofilico rischia per que-
sto motivo di essere visto dopo
ore. 'altro aspetto critico € quel-
lo della disponibilita dei farmaci,
nei principali ospedali piemon-
tesi c'e il fattore VIII e il fattore IX
disponibili H24.

D BORRELLI - Vorrei fare una
considerazione o, meglio, vo-
levo chiedere un’informazione.
Lei ha citato uno studio clinico,
questo vostro studio, é solo una
comunicazione orale alla SISET
oppure vi é gia un testo pubbli-
cato? Sarebbe interessante po-
tervi accedere.

POLLIO - eventualmente lo giro
Ve lo giro attraverso Elena, per
ora Vi posso girare solo la comu-
nicazione orale el lavoroin corso
di pubblicazione come articolo.

BORRELLI - Grazie, per quanto
riguarda invece il salto di triage,
lei diceva che non c'é niente in
letteratura, adesso non so se si

D 20,

possa considerare letteratura,
ma come ho gia detto anche alla
dottoressa Borchiellini, nel La-
zio questo salto di triage c'é ed
€ sancito da una delibera regio-
nale del servizio sanitario, quindi
potrebbe essere un riferimento
utile Se lo ritiene opportuno pos-
so girarle questa delibera. Co-
mungue Elena Galiani dovrebbe
gia averla.

D Quindi rispetto agli adulti il
pediatrico sicuramente ha una
strada preferenziale, ma per-
ché é stata costruita?

POLLIO - Sj, ripeto, rispetto all'a-
dulto ormai il paziente emofili-
co pediatrico &€ quasi del tutto
indistinguibile da una persona
senza emofilia. Quindi diciamo
abbiamo forse un po’ piu di tem-
PO per organizzare i nostri re-
ferti. Il referto che facciamo noi
per ogni nostro paziente ha una
parte superiore che & un aggior-
namento delle varie visite e una
parte inferiore, che viene proprio
concepita come se quel referto
possa essere letto da un medico
del pronto soccorso.

E un referto autonomo che an-
che in assenza del contatto con
il medico di riferimento del cen-
tro consentirebbe al medico del
DEA di fare le prime cure senza
sentirsi in difficolta.

Mi rendo conto che il paziente
emofilico, quando arriva al pron-
to soccorso, pretenda di avere
la massima considerazione, ma
le malattie rare sono decine di
migliaia e non possiamo preten-
dere che il medico del pronto
soccorso le conosca tutte. Quin-
di diventa responsabilita del pa-
ziente stesso essere in grado di
comunicare in maniera effica-
ce col medico. Con i referti che
facciamo noi senza altri grossi
ausili, come possono essere la
chiavetta USB o la targhetta sul
collo, che non ritengo cose effi-
caci, semplicemente invitiamo i
nostri pazienti a tenere nel por-
tafoglio una copia cartacea del

nostro ultimo referto. Perché at-
traverso quella, in maniera sem-
plice, un sanitario, che magari va
a soccorrere un paziente emofi-
lico che pud anche non parlare,
riesce a capire immediatamente
qual & il problema. Ritengo che
questo sia il modo pitu semplice
di operare, perché non si pud
chiedere a un medico di DEA di
andare ad aprire un USB con tut-
to il carico di lavoro che hanno,
piuttosto che affidarsi a una tar-
ghetta appiccicata al collo o altri
sistemi. Quindi il normale referto
cartaceo rimane lo strumento, a
mio parere € piu efficace e piu
valido, perché & anche il modo
di comunicare riconosciuto dalla
legge.

D Si questo é un dibattito un
po’ complesso. Lei ha perfet-
tamente ragione, ma sicura-
mente ci sono i singoli casi
con peculiarita che richiedono
un’attenzione di volta in volta
diversa. Oggi stiamo parlando
con un pediatra e quindi é ov-
vio che un bambino é sempre
accompagnato da un genitore
o dai genitori. Il discorso cam-
bia per gli adulti.

Ora le chiedo come le nuove te-
rapie hanno cambiato le finali-
ta del trattamento.

POLLIO - Diciamo che l'avvento
delle terapie sottocutanee ha un
po’ modificato proprio la gestio-
ne delllemofilia. In questi giorni
abbiamo un bambino di soli sei
mesi che abbiamo diagnostica-
to per una caduta dal lettone.
In altri tempi questo paziente
sarebbe stato costretto ad avere
un catetere venoso centrale per
iniziare la profilassi regolare.

GCrazie alle terapie non sostitutive
0ggi € possibile iniziare una pro-
filassi fin dal primo giorno della
diagnosi in maniera efficace e si-
cura. Rispetto alla sua domanda,
la riduzione dei sanguinamenti
e il controllo del danno artico-
lare sono due obiettivi comuni
che coincidono in realta, perché
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sia eliminando i sanguinamenti,
sia facendo attenzione al danno
articolare, abbiamo sempre lo
stesso scopo che la protezione
dei pazienti.

La facilita di somministrazione &
uno stato delle cose che abbia-
mo oggi grazie alla disponibilita
di questi prodotti sottocutanei.
Direi che sicuramente avere a di-
sposizione dei farmaci sottocute
favorisce I'aderenza, riduce il ca-
rico di malattia, migliora molto
il rischio di malattia, la qualita di
vita e il vissuto psicologico della
malattia, soprattutto per i ge-
nitori nei primi anni di vita del
bambino. Quello che voglio dire
in Mmaniera semplice € che nel-
la mia esperienza non mi & mai
capitato di dover separare que-
sti aspetti. Normalmente coinci-
dono tutte. Tant'e che il 90% dei
pazienti emofilici di Torino sono
sotto profilassi con il farmaco
sottocute, con un controllo mol-

D Indubbiamente lei ha messo
anche in evidenza la questio-
ne dei rischi legati all'utilizzo di
questo tipo di farmaco nel caso
di ipotesi di un trauma, pero lei
ha gia detto che i genitori sono
perfettamente a conoscenza di
quelli che possono essere gli ef-
fetti collaterali di questo tipo di
curda, quindi saranno maggior-
mente allertati sull’attenzio-
ne che devono mettere in atto
se noto qualcosa o se succede
qualcosa perché sappiamo che
dopo bisogna intervenire in un
certo modo e questo natural-
mente richiede un’attenzione
particolare da parte del me-
dico, ad esempio tornando al
pronto soccorso. perché ci pos-
sono essere delle incongruen-
ze tra l'utilizzo di un farmaco e
dell'altro, se non erro.

POLLIO - Si si poi credo che en-
tro fine anno, arrivera un super
fattore VIII che consentira di far

esperienza, si riesce a far coinci-
dere sempre nella gestione del
paziente sia l'aspetto dell'ade-
renza, anche perché se il medico
trascurasse il fatto che il pazien-
te deve essere in grado di som-
ministrarlo il farmaco, ci sarebbe
poi il rischio della non aderenza,
nessun farmaco funziona se non
viene somministrato.

D Il discorso delle varie forme
di terapia che sono attualmen-
te a disposizione dei pazienti
affetti da emofilia A o B include
anche la terapia genica, per-
ché la terapia genica che viene
vista adesso come la punta di
questa piramide é comunque
solo una forma di terapia. Vor-
rei chiederle se abbia comu-
nicato alle famiglie I'arrivo di
questa nuova terapia, essendo
i minori esclusi.

POLLIO - Si, grazie per questa
bellissima domanda che mi con-
sente di fare due riflessioni. Uno

to attento dello stato articolare
e qualora ci sia qualche segnale
di allarme, i pazienti stessi, e/o i
genitori sanno che si pud ricor-
rere a terapie alternative , ma al
momento mi & capitato soltanto
in pochi casi di considerare que-
sta situazione. A mio parere I’
emicizumalb, parlando dell'unica
molecola disponibile sottocute,
€ in grado di proteggere anche
lo stato articolare con una facili-
ta disomministrazione impareg-
giabile al momento.

coincidere tutti e tre i punti che
ha citato, il controllo dei sangui-
namenti, il controllo dello stato
articolare e anche la facilita di
somministrazione.

Trattandosi di un farmaco endo-
venoso, questo richiedera una
sola somministrazione settima-
nale, quindi di nuovo i tre pun-
ti quasi sempre con le terapie
moderne finiscono per confluire.
Non & necessario trascurare 'u-
no per favorire l'altro nella mia

e dire ad esempio come mi e
successo non piu tardi di dieci
giorni fa a dei genitori ai qua-
li ho comunicato una diagnosi
di emofilia nel contesto di un’
emorragia intracranica, comu-
nicare loro che c'e la possibilita
tra virgolette di guarire, anche
se gli stessi autori delle terapie
geniche dicono di non usare mai
guesto termine. Ma per sempli-
cita e sicuramente nel momento
della diagnosi un enorme valore

.3)”’)))




| CENTRI MEC IN ITALIA

Novembre 2025 19

aggiunto che gia si aggiunge a
tutti gli altri motivi di ottimismo
che abbiamo. L'altra riflessione
che volevo fare & che la comu-
nita scientifica dei medici che
si occupano di emofilia & quasi
ubriaca, inebriata da questa te-
rapia genica. Ma io vorrei ripor-
tare I'attenzione. sul fatto che ad
esempio in una regione come il
Piemonte la terapia genica sara
disponibile, a un costo elevatissi-
mo, mentre per la maggior parte
dei normali cittadini non e dispo-
nibile la diagnosi preimpian-
to con selezione delllembrione
sano. Che non ha proprio senso
perché una diagnosi preimpian-
to ha un costo di 20.000 euro.
E consente a qualsiasi famiglia
che ha un pedigree positivo per
patologia di accedere con poche
spese alla selezione delllembrio-
ne sano. Ora, non e possibile che
si continui a parlare di terapie
geniche e i pazienti non ritenga-
no la principale priorita di dare
accesso in ogni regione d’'ltalia
alla diagnosi preimpianto.

D Questa é una risposta molto
interessante ma le chiedo se é
una questione etica.

POLLIO - No, & proprio etico, non
€ proprio una questione religio-
sa, € etico e morale avendone la
possibilita, dare possibilita a una
famiglia di essere sicura di far
nascere un bambino sano. etico
e morale. Esatto. Non c'é nessun
ragionamento religioso da met-
terci in mezzo, perché noi non
stiamo sopprimendo I'embrio-
ne malato che rimane congela-
to, noi dobbiamo dare il diritto
sacrosanto a qualsiasi famiglia
che ha un pedigree positivo per
emofilia, di selezionare, ma & an-
che nell'interesse della societa in
generale, perché poi se mi nasce
un paziente con emofilia avra un
costo di 150-200 mila Euro I'anno
di profilassi che ci risparmiamo,
quindi & proprio nell'interesse
della collettivita ed & un diritto
sacrosanto di qualsiasi famiglia
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e piu in generale di qualsiasi
malattia X-linked o in generale
monogeniche, perché noi parlia-
mo di emofilia che ha delle cure
straordinarie, ma quando par-
liamo di talassemia o di anemia
falciforme o di altre malattie an-
cora piu gravi, perché non deve
essere disponibile, non dico per i
capricci di qualsiasi genitore che
vuole avere il bambino perfetto,
ma di famiglie che hanno nella
propria storia familiare una ma-
lattia monogenica. come l'emo-
filia e come tante altre malattie,
deve essere obbligatorio in qual-
siasi stato civile nel 2025 poter
accedere alla diagnosi preim-
pianto, perché & nostro dovere
far nascere un bambino sano.

D BORRELLI - é anche un modo
di interrompere la catena.

POLLIO - E un modo per inter-
rompere la catena, ma & nel
modo di poter agire.

Si puo gia fare, mentre dovrebbe
essere una priorita di qualsiasi
sistema sanitario regionale, visto
guanto costano le malattie ge-
netiche, quanta sofferenza pro-
curano. Rispetto al passato, oggi
qgueste si possono prevenire in
guesta maniera efficace, quindi,
di fronte alla gioia e all'entusia-
smo di avere le terapie geniche,
€ con una forte voce che chiedo
che i pazienti chiedano che non
ci sia solo la terapia genica in
ogni regione, ma ci sia accesso
anche alla diagnosi preimpianto.
Che non sia una cosa che in Ita-
lia @ possibile fare solo a Firenze,
piuttosto che Milano, con liste
d’attesa enormi, perché i pazien-
ti della regione Toscana o della
regione Lombardia ovviamen-
te hanno priorita. Ogni regione
deve avere almeno un centro di
genetica in grado di sostenere
questa cosa. Per tutte le malat-
tie monogeniche. Certo che per
fare una cosa del genere servono
laboratori efficienti, laboratori di
genetica veramente costosi, ma
l'investimento iniziale e l'investi-

mento anche in personale ver-
rebbe ampiamente compensato
nell'arco di pochi anni con tutte
le malattie monogeniche evi-
tate. Che sono tantissime, tutte
gravissime e tutte con un carico
di sofferenza e un costo per la
collettivita enorme.

D BORRELLI - Lei, Dr. Pollio ha
citato un termine, ha detto che
non é il capriccio di una fami-
glia che vuole il figlio perfetto.
Seguo perfettamente il suo ra-
gionamento e sono d’accordo,
ma questo purtroppo é il pun-
to! A volte a voler contrastare
questo tipo di scelta vengo-
no enunciate argomentazioni
che vanno in questa direzione.
Quando in una famiglia é nota
la presenza di una ereditarieta
perché non concedere questa
opportunita almeno a queste
famiglie che si siano candidate
per und tale possibilita?

POLLIO - Si, perché noi diciamo
non credo che nemmeno sia piu
la questione religiosa perché
parlando fuori dai denti I'ltalia &
un paese di religione cattolica
ma ogni coppia italiana appe-
na scopre di avere un figlio la
prima cosa a cui pensa e fare lo
screening genetico. Quindi eli-
miniamo qualsiasi tipo di ipocri-
sia e quindi perché un paziente
che nasce a Torino, una coppia
che vive a Torino deve fare i sal-
ti mortali per avere accesso alla
diagnosi pre impianto?

D BORRELL!/ - Nella maggior
parte dell’ltalia comunque.

POLLIO - Perché quando € una
procedura che costa 20.000 euro,
non & che costa 300-400.000
euro come una terapia genica.
Allora, c'e stata tanta pressione
dalle case farmaceutiche per
spingere l'immissione in com-
mercio delle terapie geniche. La
stessa energia la pretendo pero
dalle associazioni dei pazienti
per chiedere questo. Perché io
lo dico sempre, dovunque vado,
a ogni incontro dove si parla di
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terapia genica, io dico che prima
della terapia genica bisognereb-
be dare accesso a questo tipo di
servizio. Perché poi la terapia ge-
nica & sicuramente una risorsa
preziosa, un'enorme prospetti-
va e non la sto mettendo in di-
scussione. Perd non & possibile
che dalla prima emissione in
commercio, cioé dalla prima re-
alizzazione di una terapia genica
nell’arco di 4-5 anni, ora sia pos-
sibile somministrarla, mentre la
diagnosi preimpianto & una tec-
nica possibile da tantissimi anni
e non c'é ancora un centro nella
mia regione che possa farlo, ma
credo che sia nella maggior par-
te delle regioni d'ltalia.

D Questo é un argomento che
va sicuramente affrontato e mi
prendo l'incarico di riprenderlo
successivamente perché é una
lettura di tutta la questione un
po’ piut ampia e le chiedo se
mai la societa scientifica I'ha
affrontato?

POLLIO - la societa scientifica
AICE ha realizzato un documen-
to dove sono addirittura indi-
cati quali sono i centri in Italia
che sono disponibili regione per
regione a fornire il servizio di
diagnosi pre impianto. Ma poi
quello che si vede nella pratica
e che i pazienti spesso se han-
Nno risorse pagano di conto pro-
prio questa procedura che ha un
costo di 20.000 euro. altrimenti
credo che in Italia siano solo due
le regioni che consentono col si-
stema sanitario di avere accesso
a questo servizio, che dovrebbe
essere il primo diritto sacrosan-
to di qualsiasi famiglia affetta da
una malattia genetica, non solo
'emofilia. anche perché ha deiri-
svolti enormi, degli interessi non
solo individuali per quella fami-
glia che ha, ripeto, sofferto di una
diagnosi di malattia genetica,
ma e la stessa collettivita che ci
risparmia, perché ogni malattia
genetica risparmiata, oltre che
sofferenza evitata alla famiglia,

sono risorse della collettivita che
possono essere investite in altri
servizi. Quindi lo ritengo vera-
mente un assurdo, un assurdo
del modo in cui funzionano le
cose oggi, perché a pochi anni
dalla prima molecola di terapia
genica, 0oggi seppure attraverso
il modello dell’lHub and Spock &
possibile accederci, mentre non
€ ancora possibile fare la diagno-
si preimpianto con il sistema sa-
nitario, io parlo.

D E la regione Piemonte come
ha affrontato I'argomento te-
rapia genica?

POLLIO - C'¢ un professore sti-
matissimo, preparatissimo, che
sta cercando con estrema fati-
ca di introdurre questo servizio
di diagnosi pre impianto per la
comunita, ma come le dicevo
prima, il percorso di cura di una
diagnosi preimpianto richiede
laboratori di genetica di altis-
simo livello. Quindi c'@ questo
enorme ostacolo dell'investi-
mento iniziale da fare in labora-
torio e in personale altamente
qualificato. E siccome oggi gli
amministratori della cosa pub-
blica hanno il budget al dicem-
bre dell'lanno, e solo quello inte-
ressa, un investimento di questo
tipo, che magariinizialmente co-
sta tanto, ma che nell'arco di cin-
gue anni rientra gia abbondan-
temente, nessuno lo concepisce.
Anche l|a stessa terapia genica a
fatica & stata tollerata per questo
motivo, I'unico modo per farla

tollerare dagli amministratori &
stato far presente che con una
terapia genica one shot evito 5-6
anni di profilassi e & stato que-
sto I'unico motivo per cui sono
riusciti a far accettare l'appro-
vazione della terapia genica in
Italia, perché altrimenti non & il
valore per il singolo individuo in
sé. Quindi questo ogni volta che
mi si parla di terapia genica io lo
tiro fuori come argomento, ma
volevo anche comunque ribadi-
re il primo dei punti, quello che
ho detto di sfuggita, cioé quan-
do io comunico una diagnosi di
emofilia sicuramente poter pro-
spettare anche la possibilita del-
la terapia genica € un enorme
momento curativo, lenitivo gia
in un neonato, gia nei genitori di
quel neonato.

D Certo, da un punto di vista
psicologico ha una forza im-
pattante enorme sicuramente.
E’' un messaggio potente e
questo non va sottovalutato,
ci sono tanti aspetti che vanno
considerati.

POLLIO - Ed ecco perché & im-
portante l'associativismo oggi,
perché proprio solo le associa-
zioni dei pazienti che possono
far presente questo, ma deve
essere un associativismo di tut-
te le malattie genetiche, perché
i 4.000 emofilici italiani se chie-
dono una cosa del genere sono
troppo pochi, troppo disgregati.
lo vedo la fatica che fa l'associa-
zione piemontese di Elena Gaia-
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Nni a trovare un pugno di 10 per-
sone, quando questa sarebbe
una cosa che dovrebbe sollevare
tutte le associazioni di tutte le
malattie genetiche per preten-
dere una cosa che si puo fare.

D BORRELLI - D’altra parte le
malattie rare sono tante, ma
non tutte le malattie rare han-
no una terapia genica, per cui
alla fine parliamo comunque di
un ristretto numero.

POLLIO - A maggior ragione la
diagnosi preimpianto dovrebbe
essere una priorita perché per
le malattie monogeniche e cer-
ti tipi di patologia genetica la
diagnosi preimpianto consente
di selezionare I'embrione non
malato che non significa sop-
primere quello malato, che resta
congelato, come resterebbero
congelati tutti gli altri embrioni
non utilizzati, non & nemmeno
un ragionamento etico perché
se uno & perplesso da questa
cosa allora non deve fare nes-
sun percorso di procreazione
assistita perché ne rimangono
un sacco di embrioni congelati
e allora non & piu nemmeno la
questione del selezionare, della
selezione della specie ma che o
la procedura la si accetta e si ac-
cetta che degli embrioni devono
restare congelati o altrimenti an-
che tutta questa, a me sembra
veramente non etico e immorale
far nascere un bambino con una
malattia genetica quando po-
trebbe nascere sano.

Per quanto oggi, tornando all’e-
mofilia, (ma ci sono, ripeto, Mma-
lattie monogeniche molto piu
gravi), io ho incontrato anche
genitori che non hanno voluto
nemmeno fare la diagnosi pre-
natale, non la diagnosi preim-
pianto, ma la diagnosi prenatale
addirittura talmente il loro vissu-
to con il fratellino maggiore & ri-
sultato per loro sereno.

Perd rimane comunque il fatto
che qualunque famiglia, se aves-
se un accesso facilitato alla dia-
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gnosi preimpianto con selezio-
ne dellembrione sano, nessuno
sceglierebbe per fatalita di far
nascere un bambino con emofi-
lia. Perché c’'e il modo di evitarlo,
di evitarlo in una maniera etica.
E’ possibile, & fattibile, & una cosa
che si puo fare.

D BORRELLI - Che io sappia, in
Italia ci sono tre Centri dove é
possibile Genova, Milano e cre-
do Napoli. le risulta?

POLLIO - lo so che c’e Milano e
Firenze e nel sud probabilmente
Napoli Ma ripeto, su Genova non
lo so, io sto parlando dell’'acces-
sibilita col sistema sanitario, per-
ché anche in Piemonte c'e que-
sto servizio privato dove ci sono
delle companies che poi spe-
discono i campioni, la diagnosi
genetica si fa in queste mega
factory dove & un percorso mol-
to sofisticato, ma che nel privato
si fa agevolmente in almeno tre
istituti nella regione Piemonte.
Quindi non & una cosa impossi-
bile anche per un sistema sani-
tario.

D BORRELLI - personalmente
penso che tra i medici sia una
minoranza che la pensa in que-
sto modo, ovviamente e solo
una percezione, posso sbagli-
armi. Devo dire che le rare vol-
te che ho provato in qualche
occasione pubblica a sollevare
il tema, ho rilevato espressioni
spesso dubbiose se non scetti-
che.

POLLIO - Ma perché ormaida un
lato c'é questa idea che I'emofi-
lia € una malattia curabilissima,
quindi fare la diagnosi preim-
pianto non se lo merita, ma chi
I'ha detto? Ma perché se io ho
una coppia digenitoriche hanno
gia avuto un bambino con emo-
filia, per quanto siano bambini
sanissimi, ma perché non devo
ricorrere a uno strumento tecno-
logico gia ampiamente conso-
lidato e non quasi sperimentale
come la terapia genica, che e
gia disponibile, che bastereb-

be solo sussurrarlo alle orecchie
dei politici perché venga imple-
mentato? Perd molto spesso i
politici non sanno nemmeno
dell'impatto di questa cosa e, ri-
peto, invece gli amministratori
della cosa pubblica delle singo-
le regioni sono preoccupati dal
budget a fine anno, dalle risorse
Quindi investimenti di questo
tipo richiedono ragionamenti di
ampio respiro che non puo es-
sere la sola sede congressuale,
il punto dove sollevare questa
cosa, sono le sedi decisionali isti-
tuzionali. Non saprei nemmeno
io come fare. Perd io ogni volta
che posso ne parlo sempre e bi-
sogna cercare di sollevare un po’
di sensibilita su questo aspetto,
ma devono essere tutte le asso-
ciazioni dei pazienti a volerlo e
non solo dell’'emofilia.

D Dottor Polio, nelllambito di
tutto quello che si é detto fino
ad ora, che cos’é che vede come
correzione d’attuare nell’ambi-
to dell'assistenza attuale al pa-
Ziente emofilico?

POLLIO - Quello che vedo che
coinvolgera molto e impattera
molto I'emofilia in futuro & l'av-
vicinarsi degli screening genetici
di nuovo neonatali. Adesso con
metodiche NGS ¢ possibile scre-
enare col prelievo da tallone fat-
to al neonato alla nascita piu di
50.000 malattie con I'NGCS. una
tecnologia avanzata di sequen-
ziamento del DNA che consente
di analizzare in modo rapido e si-
multaneo grandi porzioni di ge-
noma, inclusi interi geni, 'esoma
o il genoma completo. Questo &
un percorso che con mille sforzi,
con mille preoccupazioni riguar-
do al significato di diagnosi an-
ticipate, magari di malattie rare
che si manifesteranno nella vita
adulta, con tutti i mille problemi
etici e assistenziali che compor-
tera, comungue & un pPercorso
che prima o poi riguardera le
malattie genetiche NGS & una
tecnica di sequenziamento dei
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geni che consente di intercet-
tare le mutazioni della maggior
parte delle malattie genetiche
e diagnosticarle gia alla nascita,
con lo scopo, di poter intervenire
prima che la malattia dia dan-
no. Ora, 'emofilia per sua natu-
ra & una malattia che pone un
problema in piu a questo tipo
di screening neonatale perché
I'NGS non funziona con le traslo-
cazioni cromosomiche. E un se-
guenziamento dei geni che fun-
ziona per le malattie di singole
mutazioni, non su

grosse traslocazioni cromosomi-
che e, come tutti sappiamo, le
principali mutazioni dell'emofi-
lia invece sono traslocazioni cro-
mosomiche. Perd, nonostante
guesto, a me é capitato di vedere
durante un breve periodo di spe-
rimentazione, di questa diagno-
stica nella regione Piemonte,
fare diagnosi di emofilia B gra-
zie a questa metodica. Abbiamo
potuto mettere in profilassi un
bambino con emofilia B severa
prima della sua prima caduta
dal lettone e sicuramente que-
sto lo ha aiutato a evitare con-
seguenze. Ora, 'emofilia non & il
principale target di questo tipo
di screening per il motivo che ho
detto, ma siccome tecnicamen-
te e dal punto di vista economi-
co poi verra deciso quali malattie
studiare fra le 50.000, & facile, &
abbastanza probabile che anche
'emofilia A e B allalunga verran-
no comprese in questi pannelli
di screening di 50.000 malattie.
Quindi io penso che in futuro
questo impattera molto, un fu-
turo che non & immediato, ma
potra secondo me riguardare in-
torno al 2050, secondo me si fara
per tutte le patologie genetiche
lo screening neonatale, nell'arco
di 10-15 anni, con costi sempre
piu sostenibili oltretutto, perché
la tecnologia diventa sempre piu
sostenibile, diventa invece meno
sostenibile acquisire per una fa-
miglia, per una coppia di geni-
tori la consapevolezza di avere

una variante di significato incer-
to, le angosce, le preoccupazioni
di cosa puo significare, perd sto
andando un po’ fuori tema. Perd
volevo prospettarlo come scena-
rio futuro che viene poco affron-
tato in AICE, ma che invece vede
piu coinvolti i pediatri da questo
punto di vista, che hanno una
sensibilita diversa agli screening
neonatale. Altre cose da correg-
gere € come ha cercato di fare
la dottoressa Biasoli senza suc-
cesso in tutti questi anni cam-
biare proprio la certificazione, il
significato della medicina dello
sport in lItalia. Non pud essere
solo una disciplina che serve a
dare le idoneita sportive, perché
ormai con le terapie attuali mol-
ti pazienti con emofilia possono
avere accesso alla maggior par-
te degli sport agonistici. E qui
sicuramente c’€ molto da fare
perché molti medici dello sport
continuano a negare lidoneita
agonistica ai pazienti con emo-
filia. Queste sono le criticita che
in questo momento mi vedo. Poi
esistono anche, queste sono le
principali cose, ma credo di aver-
ne sollevate gia abbastanza in
due ore.

D BORRELLI! - Farei un attimo
un piccolo passo indietro a pro-
posito della terapia non sosti-
tutiva che lei dr. Pollio diceva in
Piemonte é applicata a circa il
90% dei pazienti pediatrici. Cio
constatato, mi viene di chieder-
le: come affronta il problema

del rischio di insorgenza dell’i-
nibitore nel caso di necessitd di
dover somministrare, in situa-
zioni particolari, anche il fattore
ottavo? Ad esempio nel caso di
un piccolo intervento, non so,
anche un’estrazione di un den-
te.

POLLIO - Penso che se una per-
sona con emofilia & destinata a
sviluppare l'inibitore, continuera
a svilupparlo dopo la ventesima,
trentesima esposizione.

Oggi con le terapie sostitutive,
non sostitutive, io ho dei bambi-
ni che non hanno ancora nem-
meno mai visto il fattore ottavo e
che magari arriveranno alla ven-
tesima somministrazione di fat-
tore ottavo all'eta di 30-40 anni.
La cosa importante secondo
me & sempre verificare l'even-
tuale insorgenza dell'inibitore a
distanza di un mese, due mesi
dall’esposizione a quel fattore ot-
tavo. Magari una persona che in
terapia nonsostitutivafa unasola
esposizione al fattore ottavo per-
ché magari ha avuto un emartro
post traumatico deve ricordarsi
a distanza di un mese, un me-
setto e mezzo di controllare se si
e sviluppato l'inibitore perché in
questo modo acquisisce questa
informazione. E un'informazione
che poi, a differenza del passato,
non significa piu un fattore pro-
gnostico negativo come quello
che eravamo abituati a vedere
Ora, un inibitore non danneggia
piu le articolazioni come succe-
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deva prima pero & sicuramente
importante sapere che c'e per
gestire gli eventuali sanguina-
menti. Quindi questo & il modo
molto sereno e easy con cui si
puod gestire l'inibitore oggi in Ita-
lia grazie alle terapie non sosti-
tutive e addirittura anche nell’e-
mofilia B adesso grazie appunto
a farmaci che si possono usare
anche nell'emofilia B.

D Dottor Pollio, I'intervista in re-
alta sarebbe terminata, adesso
la domanda é come se la faces-
se lei a se stesso, nel senso che
io invito sempre gli intervistati
a rispondere ad una doman-
da che io non ho fatto e che lei
avrebbe gradito invece.

POLLIO Una domanda potreb-
be essere come far interessare i
giovani medici a un ambito cosi
particolare come quello dell'e-
mostasi, che offre diversi punti
deboli dal punto di vista della
carriera di un medico. lo stesso
che me ne occupo da tanti anni,
a volte mi sento un po’ svuota-
to, ma & come se poi alla fine il
merito di tutto questo benessere
dei nostri pazienti a cui vogliamo
tutti bene non sia nemmeno piu
tanto per merito del medico, ma
grazie a questa ricerca di base
che produce queste moleco-
le cosi nuove Poi sicuramente
la conoscenza da parte nostra
come medici di come usare
questi farmaci, di come gestire
i sanguinamenti, di come gesti-
re le chirurgie, rimane un know-
how che abbiamo noi e che mi
fa sentire orgoglioso di essere un
medico che si occupa di emofi-
lia. Pero alcune volte mi chiedo
ma & poi merito dei medici o &
soprattutto merito della ricerca
di base? Quindi da un lato la ri-
sposta & che il medico si senti-
rebbe piu coinvolto se avesse piu
facilita di accesso anche ai proto-
colli clinici, mentre oggi & sem-
pre piu difficile nei nostri lo sono
stato a Tel Aviv pochi mesi prima
dell'ottobre del 2023, a maggio, e

D 20,

ho visto che il centro di Gili Ken-
neth, che € unico in tutto lo Sta-
to di Israele, offre ai 600 pazienti
emofilici israeliani I'accesso agli
studi clinici di default. Tutti i pa-
zienti sono arruolati in studi cli-
nici. In Italia questa € un'eccezio-
ne, mentre per le malattie rare
qguesta dovrebbe essere la re-
gola, perché l'esperienza di ogni
singolo paziente deve diventare
patrimonio condiviso.

Ma per il modo in cui lavoria-
mo, la scarsita di risorse, il poco
personale che c'¢, gia soltanto
sostenere uno studio clinico per
centro con un solo paziente € gia
un'impresa. Quindi questo é I'al-
tro problema che avrei sollevato
in un’intervista.

D BORRELL/ - Dottore, per il
senso di vuoto, che lei provaq,
@ un po’ perché lei & un pedia-
tra, perché invece per il medico
che si occupa dell’emofilico in
eta piu avanzata, le problema-
tiche cominciano a sovrappor-
si e quindi li bisogna conciliare
le diverse cure tenendo conto
dell’emofilia e forse in questo
senso il lavoro del clinico é piu
stimolante.

Per quanto riguarda invece
quello che lei ha appena detto
in merito agli studi clinici, le pos-
so dire che a fronte di qualche
timido tentativo di sollecitare
un minimo di divulgazione sugli
studi clinici: cosa sono? Come si
fanno? Quali i rischi? Come vie-
ne informato il paziente? Ben-
ché il tema abbia riscontrato
una certa condivisione, non é
passato, sottolineando che trat-
tasi di argomento che non puo
essere dffrontato in maniera
estemporanea ma opportuna-
mente contestualizzato.

POLLIO - Non ¢ passato, non &
come idea, perché fare gli studi
clinici @ molto difficile e purtrop-
po servirebbe gia agli studenti
di medicina durante il loro corso
di studi. Per ogni farmaco che
viene portato alla commercializ-

zazione ce ne sono 100 che fal-
liscono, con magari investimenti
che durano anni e ogni singolo
farmaco, a parte il breve periodo
della pandemia che é stata una
crisi straordinaria, ogni farmaco
ha un percorso dietro le spalle
che dura almeno 10-15 anni pri-
ma di essere commercializzato.
Nella migliore delle ipotesi e se
fila tutto liscio... quindi occorre-
rebbe una maggiore consapevo-
lezza, perché oltretutto aumen-
terebbe anche in qualche modo
la tolleranza verso il fatto che
certi farmaci costano cosi cari. Si-
curamente costano cari perché
le case farmaceutiche non sono
onlus, Mma su questo argomen-
to non voglio parlare, ma anche
perché dietro ogni molecola che
raggiunge il successo c'e dietro
tanta ricerca di base. In molti pa-
esi del mondo questa ricerca ¢ il
principale modo di fare assisten-
za sanitaria. Ma ci vorrebbe in
Italia una maggiore facilita di ac-
cesso anche a questa parte del-
la medicina che & un po’ ancora
una nicchia d'élite di pochi centri
per quanto riguarda I'emofilia.

BORRELLI - La mia richiesta
era motivata dalla intenzione di
diffondere informazioni di base
per i pazienti, anche perché
un paziente quando aderisce a
uno studio clinico, sono sicuro
che viene informato su tutto e
di tutto, perd rimane un fatto di
nicchia, mentre diffondere mag-
giori informazioni sul tema non
sarebbe male. Pero si vede che &
un argomento difficile.

D Anche questo pud diventare
per noi di Ex un tema da argo-
mentare con attenzione. Puo
suggerire qualcosa?

POLLIO - Diciamo che dalla pro-
spettiva del paziente € anche un
momento importante perché in
Italia continua ad esserci questo
vissuto da parte del paziente che
se gli viene proposto uno studio
clinico anziché la molecola gia
commercializzata, il paziente si
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sente un po’ una cavia.

Questo stato d'animo Ss'iper-
trofizza alllennesima potenza
guando parlo con i genitori. Si-
curamente nell'lemofilia c'e ol-
tretutto l'enorme ostacolo di
avere dei farmaci gia talmente
efficaci che motivare un pazien-
te a partecipare a uno studio
clinico richiede a volte un dialo-
go che deve essere veramente
molto sofisticato e ci vorrebbe il
patient advocate, come succe-
de quando ci si relaziona con i
donatori di midollo. Ci vorrebbe
(forse si fa anche con la terapia
genica) una sorta di consulente
del paziente che si mette dalla
parte del paziente nel momen-
to della firma del consenso in-
formato. Deve essere una figura
professionale super partes che
aiuta il paziente a scegliere su
argomenti molto difficili perché
non posso io medico stesso che
ti propongo il farmaco ad esse-
re il tuo avvocato perché e owvvio
che se io te lo sto proponendo &
perché io voglio che tu partecipi.
Servirebbe una figura terza che
dal momento della presenta-
zione dello studio al momento
della firma del consenso infor-
mato non sia lo sperimentato-
re coinvolto nella ricerca. Pero
guesto é fanta-medicina perché
se & gia difficile trovare un data
manager figuriamoci una figura
professionale. Perd cid non vuol
dire che & meglio non parlarne
anche nella comunita.

Secondo me ci sono diversi van-
taggi nell’ aderire ad uno studio
clinico, ad esempio: il fatto di es-
sere seguito in maniera rigorosa,
'essere monitorato in una mMma-
niera che nella normale pratica
clinica non avviene mai, essere
seguito secondo quella che ¢ la
migliore pratica clinica possibile
Diciamo, ci possono essere an-
che dei risvolti negativi, perché
faccio 'esempio di un'emofilia B.
Un paziente con emofilia B abi-
tuato a fare un’infusione ogni 21
giorni, normalmente entra e fare

un controllo al centro una volta
allanno, invece se entra in un
protocollo di terapia genica o di
un nuovo farmaco, di una mo-
lecola innovativa, iniziera a fare
prelievi una volta al mese. Quin-
di, nel caso del singolo individuo,
Ci pud essere un rischio concre-
to di deterioramento della sua
qualita di vita individuale, al di
la dell'esito finale. Tutte queste
cose richiedono un colloquio
franco, aperto, con del tempo,
come stiamo facendo noi ades-
so. Quindi, ho sollevato tanti ar-
gomenti, ma é stato facile con
VoI, perché eravate molto aperti.

D Ad esempio una figura ido-
nea sarebbe quella dell’eticista
clinica.

MARCELLO - Mi piacerebbe
un'opinione del dott. Pollio sul
tema medico sportivo ed idonei-
ta agonistica che sono il grosso
problema. Il medico sottovalu-
ta il problema psicologico del
paziente, cioe la socialita. Se un
emofilico fa profilassi, &€ seguito e
segue le indicazioni del centro e
del medico, non vedo perché gli
debba essere vietato praticare
uno sport che aiuterebbe a farlo
star bene. Psicologicamente la
parte fisica ed integrita fisica &
importante perché ci sono sport
che ovviamente sono piu perico-
losi di altri, ma si sottovaluta che
il no rende il tutto piu difficile e
il paziente rischia di rifiutare e
odiare la propria malattia e ab-
bandonare la speranza. | medici
dovrebbero infondere speranza
e non avere paura delle respon-
sabilita. Lo sport & la medicina

migliore, meglio della terapia
genica e della profilassi. Parere
personale.

POLLIO - Si, condivido. Ed & per
qguesto che I'ho sollevato come
uno degli ambiti dove dobbiamo
fare ancora molto. Ed € uno degli
ambiti per i quali mi sorprendo
del fatto che I'Associazione Pie-
montese di Torino, del Piemonte,
dei pazienti piemontesi, abbia
cosi pochi soci. Perché, ripeto,
noi che ci occupiamo di emofi-
lia lo sappiamo, ma purtroppo le
societa scientifiche spesso non
parlano fra di loro. E tutti voi ave-
te visto il sacrificio enorme che
ha fatto Chiara Biasoli per inte-
ragire con ivertici piu importanti
del CONI e dello Stato. Di fatto
perd quello che doveva essere il
principale obiettivo, cambiare la
mentalita dei medici dello sport,
e stato disatteso.

Nelllambito pediatrico c'@ una
risorsa in piu. Non & per essere
vanitoso perché chi si loda si im-
broda, ma io credo che il centro
pediatrico di Torino sia l'unico
centro in Italia che affianca in
maniera sistematica ogni visita
ematologica a una visita fisiatri-
ca pediatrica, che per bambini di
4-5 anni ha si lo scopo di inter-
cettare subito difetti che in eta
evolutiva possono essere corretti
piu facilmente, in maniera piu
efficace, ma anche questo ruolo
di educazione all'attivita fisica di
cui lacomponente agonistica € il
vertice, ma quello che dico sem-
pre io che deve rimanere come
esperienza individuale di ognu-
no di noi durante i primi anni di
vita, quando fa sport in manie-
ra piu giocosa e per divertirsi, &
che alla fine l'attivita fisica, in-
dipendentemente dal fatto che
sia agonistica o no, & una delle
principali attivita per rimanere in
salute.

Personalmente Il'ambito ago-
nistico a me non piace molto
come attitudine mentale per-
ché per ogni persona che vince
ce n'@ una che perde e non vedo
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perché dover sollecitare questa
frustrazione Ad esempio io sono
un amante sfegatato della bici,
ma a me piace il cicloturismo.
Non al Giro d'ltalia, perd non va
comunqgue negato alla persona
che lo volesse fare, se ci sono le
condizioni, uno sport agonistico.
E capita comunque di vedere
medici dello sport che negano
guesta idoneita, perché hanno
paura, nonostante i certificati
dei medici ematologici perché
considerano lI'ambito agonistico
un ambito elitario che & esclu-
sivo del fisico perfetto, ma non
€ cosi. Adesso ci sono anche le
paraolimpiadi, non capisco per-
ché ci siano ancora medici dello
sport che continuano a negare
idoneita sportiva agonistica ai
pazienti. Quindi questo & uno
dei casi in cui bisogna secondo
me fare delle lezioni nelle scuole
di specializzazione di medicina
dello sport.

D BORRELLI - Uno dei problemi
e che gquesto tema viene affron-
tato in maniera molto diversifi-
cata, spesso con l'esagerazione
di enfatizzare tantissimo alcuni
personaggi noti per essere sta-
ti campioni in certe discipline
sportive pur essendo emofili-
ci. Questo a noi non puod che far
piacere, perd non credo quello
debba essere l'obiettivo, I'orienta-
mento o l'esempio, anzi lo trovo
personalmente un po’ superfi-
ciale. Non educativo. Questo & un
aspetto. L'altro aspetto & quello
assicurativo, assistenziale. In una
occasione di uno di questi nostri
incontri in cui si enfatizzava il fat-
to che il paziente emofilico puo
fare tutto, un funzionario dell'lnps
invitato allevento ebbe a dire:
“perd poi non venite piu a chie-
derci il riconoscimento dell'invali-
dita”. Quindi c’é questo contrasto
tra la necessita di riconoscimento
di una condizione disagiata che
porta al riconoscimento dell”in-
validita, e poi c'é l'altro aspetto,
legato al riconoscimento di certi-
ficazioni di idoneita allo sport se

non anche a quello di tipo ago-
nistico. In uno specifico caso ho
personalmente assistito a una
visita di un medico dello sport.
La valutazione e awvvenuta sul-
la base di una serie di test clini-
ci che hanno tenuto conto della
I'idoneita dal punto di vista fisico,
nel senso della visita cardiologi-
ca, della respirazione, insomma
del controllo di specifici parame-
tri che fanno parte del protocollo
per rilascio del certificato, ma al
tempo stesso la valutazione fina-
le, con esito positivo per il rilascio
dell'idoneita, &€ avvenuta tenen-
do conto parallelamente sia dei
test fisici del medico dello sport
che della diagnosi delllematolo-
go, quest'ultima comprensiva di
specifiche informazioni e dispo-
sizioni annesse alla diagnosi. Per
cui mettendo insieme in maniera
organica entrambe le figure del
medico dello sport e I'ematolo-
go, e le relative assunzioni di re-
sponsabilita, forse il percorso dei
certificati di idoneita a certi sport
potrebbe risultare per gli emofili-
ci pit agevole e semplificato.

POLLIO - | medici dello sport
sono educati in questo modo,
sono convinti di fare il bene del
paziente, perché c'@ da un lato
la responsabilita medico-legale
perché immaginano chissa qua-
le scenario apocalittico dove il
paziente emofilico a cui e stata
data l'idoneita a praticare calcio,
che riceve un trauma cranico
durante un’attivita sportiva e si
fa un'emorragia cerebrale, poi
guesto paziente venga a rivalersi
su di lui. Al momento in Italia il
medico dello sport ha tutti i dirit-
ti per non correre questo rischio.
Chi glielo fa fare?

Finché la medicina dello sport
e impostata in questo modo, il
medico dello sport & quasi co-
stretto a fare cosi, perché esiste
anche questo rischio. Dall'altro,
anche all'ultimo AICE avevo sol-
levato questo problema, al di la
delllemofilia esiste una cultura
dello sport agonistico che me-
rita attenzione, nel senso che
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il non fare sport a volte pud es-
sere altrettanto dannoso che |l
fare sport agonistico in maniera
eccessiva. In particolare c'@ un'e-
ta che & quella dell'adolescenza,
dove questi due estremi si verifi-
cano spesso. Troviamo da un lato
il ragazzo obeso che fa divaning
tutto il giorno e dall’altro all'op-
posto il ragazzo al di la dell’e-
mofilia, ripeto, che magari non
ha nemmeno I'emofilia, che si
impegna in attivita estreme 5-6
volte alla settimana, iniziando fin
dai primi anni di vita, sveglian-
dosi alle 4 del mattino, sacrifi-
cando magari anche la propria
cultura generale perché dedica
tante ore al giorno all'attivita fisi-
ca e pero arriva a un certo punto
dove da un lato ha un vero e pro-
prio burnout, come succede sul
lavoro e dall'altro esistono lesio-
Nni, soprattutto di nuovo articolari
e cartilagine, da eccessivo uso
che riguardano anche la popo-
lazione generale e quindi da un
lato anche il medico dello sport
deve capire che I'emofilico non
e diverso dalla persona normale
da questo punto di vista, (nor-
male che vuol dire senza emo-
filia), nel senso che se io ho un
trauma cranico I'emorragia ce-
rebrale me la posso fare anch’io
senza essere emofilico, quindi
non & che il medico dello sport
deve sentirsi al rischio di chissa
quale denuncia.

Se il paziente &€ messo nelle
condizioni ideali di poter fare la
sua attivita sportiva, allora viene
meno anche la responsabilita
medico legale del medico dello
sport che ha fatto questo cer-
tificato di idoneita. Certo che a
volte é piu pericolosa la partita di
calcio improvvisata in una strada
di quartiere. Non una partita di
calcio in uno stadio ben struttu-
rato dove c'¢ il medico a bordo
campo, dove c’e la possibilita di
somministrare il fattore in caso
di trauma e via dicendo.

Quindi sono queste le cose che
Nnoi sappiamo ma che bisogne-
rebbe in qualche modo insegna-
re come metodo di lavoro ai me-
dici dello sport.
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INTERVISTA

BIOETICA CLINICA, SCELTA
TERAPEUTICA CONDIVISA

Intervista alla Dott.ssa VERONICA GRIPPA, Consulente in Bioetica Clinica

A cura del Prof. Alessandro Gringeri

Le tematiche affrontate in questa intervista non
hanno alcuno scopo di giudizio, ma intendono
offrire spunti di riflessione su questioni etica-
mente complesse e profondamente umane. L'o-
biettivo é fornire strumenti per pensare, non per
orientare o semplificare, riconoscendo che ogni
vita porta con sé esperienze, valori e prospettive
diverse. Ogni lettore, con il proprio bagaglio per-
sonale, formativo e culturale, potra cosi interro-
garsi liberamente sui significati che la scienza,
la cura e la scelta assumono nel vissuto di cia-
scuno. In questo senso, cio che proponiamo non
sono risposte, ma chiavi di lettura per un dialogo
etico sempre aperto e rispettoso della pluralita
delle esperienze.

/ silenzio

non eltmina
{ dilermmi

Domanda Dottoressa Grippa, per prima cosa
riesce a ricordarci in poche parole il ruolo dell’e-
ticista clinico?

L'eticista clinico svolge un ruolo di
“accompagnamento” di medici e pazienti nell'af-
frontare i dilemmi morali che inevitabilmente siin-
trecciano con il processo di cura, in particolare nei
contesti in cui le possibilita terapeutiche disponibi-
li risultano molteplici e tutte clinicamente fondate.
Non si sostituisce né al medico né al paziente, ma
agisce come facilitatore di un processo decisiona-
le che integra in maniera equilibrata dati scienti-
fici, valori personali e responsabilita collettive. La
sua funzione consiste nel chiarire e approfondire
i significati sottesi a ciascuna opzione, distinguere
le speranze realistiche dalle attese illusorie e pro-
muovere decisioni realmente condivise.

L'eticista non offre soluzioni predefinite, ma facilita
il dialogo tra operatori e pazienti. Lo scopo & ge-
stire consapevolmente la complessita decisionale,
garantendo trasparenza e coerenza rispetto ai va-
lori coinvolti. Cio risulta particolarmente rilevante
nelle malattie croniche, dove opzioni clinicamente
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quasi equivalenti possono avere ricadute diverse
sulla vita del paziente: in questi casi I'eticista con-
tribuisce a trasformare l'incertezza in decisioni piu
consapevoli ed eticamente fondate.

D Oggi le potenzialita di trattamento dei pa-
Zienti affetti da emofilia sono enormi rispetto al
passato: concentrati da ingegneria genetica con
sempre maggiore emivita, anticorpi monoclona-
li che simulano I'attivita del fattore VIl e farmaci
che ribilanciano la coagulazione e per finire la
terapia genica. Quali problemi “etici” pongono
tutte queste opportunita alla scelta terapeutica
condivisa del medico e del paziente?

Un primo nodo riguarda la corretta informa-

zione: come garantire che il paziente riceva spie-
gazioni chiare, complete e comprensibili su tera-
pie complesse, spesso descritte come “risolutive”,
senza pero cadere nell’illusione di promesse che la
scienza non pud ancora mantenere. A cio si lega
la questione della gestione delle aspettative: la
terapia genica o i farmaci innovativi vengono fre-
guentemente presentati come “rivoluzionari”, mai
risultati non sono sempre quelli aspettati e deside-
rati. Qual &, dunque, il confine etico tra il dovere di
informare correttamente e il rischio di alimentare
speranze sproporzionate rispetto alle evidenze di-
sponibili?
Un ulteriore aspetto riguarda la temporalita della
decisione. Alcune scelte terapeutiche hanno ef-
fetti immediati e reversibili, altre — come la tera-
pia genica — incidono in modo irreversibile e con
una valutazione a strettissimo giro del paziente
anche a distanza di tempo. Linterrogativo etico
che si impone &: quanto il paziente € consapevo-
le delle implicazioni future della propria decisione
e quali strumenti ha realmente a disposizione per
valutarle? L'irreversibilita di alcune scelte terapeu-
tiche impone una riflessione specifica sul principio
di prudenza: se lI'autonomia del paziente & piena-
mente rispettata solo quando & informata e consa-
pevole, lo € ancora di piu quando le decisioni non
possono essere modificate nel tempo.

Accanto a questo emerge il tema del consenso
informato e della decisione condivisa. Non ¢ suf-
ficiente che il paziente sottoscriva un documento
formale: cid che garantisce la qualita etica della
scelta € un vero percorso di Shared Decision Ma-
king, nel quale medico e paziente elaborano insie-
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me la decisione, integrando conoscenze cliniche e
valori personali. La domanda che sorge € inevitabi-
le: i contesti clinici italiani sono davvero preparati
a praticare questo modello, o il consenso rimane
troppo spesso un atto formale piu che sostanziale?
Un ulteriore elemento da considerare € quello
dell'autonomia relazionale. Le decisioni terapeu-
tiche, infatti, non si collocano mai in un vuoto indi-
viduale, ma sono intrecciate con il contesto affetti-
vo, familiare e sociale in cui il paziente vive. Parlare
di autonomia relazionale significa riconoscere che
il processo decisionale non ¢ solo l'espressione di
una volonta isolata, ma si nutre di legami, respon-
sabilita reciproche e dinamiche di fiducia che in-
fluenzano la scelta.

Nel caso dellemofilia, cid & particolarmente evi-
dente: la gestione quotidiana della malattia, le
aspettative di miglioramento e i timori legati agli
effetti a lungo termine delle nuove terapie sono
spesso condivisi con persone significative, che
possono sostenere o al contrario condizionare la
decisione. In che misura i legami familiari e socia-
li arricchiscono o limitano la liberta del paziente
nella scelta terapeutica? Qual & il ruolo del medico
nell'intercettare e gestire eventuali pressioni ester-
ne che possono condizionare la decisione? Come
bilanciare il rispetto dell'autonomia del paziente
con l'ascolto dei valori e delle preoccupazioni delle
persone che gli sono vicine?

In sintesi, l'innovazione terapeutica nell'emofilia,
pur offrendo opportunita senza precedenti, non
elimina, ma, anzi, amplifica la necessita di una va-
lutazione etica rigorosa.

D Tanto si é fatto per il trattamento dell’emofi-
lia, con un enorme miglioramento dell’aspettati-
va e della qualita di vita, mentre si parla sempre
meno di prevenzione, come il ricorso alla dia-
gnosi prenatale e alla diagnosi genetica preim-
pianto (PGT, Pre-implantation Genetic Testing).
Quali ritiene siano le cause?

Sicuramente negli ultimi decenni i progressi
terapeutici hanno radicalmente modificato la sto-
ria naturale delllemofilia, portando a un migliora-
mento senza precedenti dell'aspettativa e della
qualita di vita dei pazienti. Parallelamente a que-
sta rivoluzione clinica, pero, alcuni temi rimangono
in ombra, poco discussi sia in ambito medico sia
nel dibattito pubblico, nonostante la loro rilevanza
etica e sociale.

Tra questi rientrano la diagnosi prenatale e la dia-
gnosi genetica preimpianto (PCT), pratiche che,
pur essendo “disponibili” da tempo, continuano a
suscitare esitazione, silenzio e difficolta di confron-
to aperto. In realta, la loro “disponibilita” &€ molto
variabile: la diagnosi prenatale &€ ormai parte della
pratica clinica, mentre la PGT, pur essendo tecnica-
mente accessibile in Italia, & offerta in forma con-
venzionata solo in pochi centri pubblici o accredi-

PIDINENSSSS = S LI (7=

Novembre 2025 27

tati e nella maggior parte dei casi rimmane a carico
delle coppie. Questo limite ne riduce fortemente
I'effettiva accessibilita, trasformando quella che
sulla carta € una possibilita in una scelta gravata
da costi economici e da disuguaglianze territoriali,
con evidenti implicazioni di giustizia ed equita. Le
cause di questo silenzio sono diverse.

Anzitutto, la complessita etica delle pratiche: la
diagnosi prenatale puo condurre a scelte difficili
come l'interruzione di gravidanza, mentre la PGT
implica la selezione degli embrioni. Entrambe
chiamano in causa questioni delicate sul valore
della vita e sulla legittimita della scelta riprodutti-
va, che spesso i contesti sanitari e sociali preferi-

scono non sollevare apertamente.

In secondo luogo, oggi l'attenzione si concentra in
maniera quasi esclusiva sull'ottimismo terapeuti-
co: concentrati a lunga emivita, anticorpi mono-
clonali, farmaci che riequilibrano la coagulazione e
soprattutto la terapia genica hanno spostato l'asse
del discorso verso la cura, generando la percezione
che I'emofilia sia ormai una condizione “risolta del
tutto”. In questo scenario, parlare di prevenzione
appare “pubblicamente” ancora pit scomodo, se
non addirittura superfluo.

Un ulteriore elemento & di natura comunicativa: i
successi terapeutici sono giustamente raccontati
come conquiste rivoluzionarie, capaci di cambia-
re radicalmente la vita dei pazienti, mentre la dia-
gnosi prenatale e la PGT restano ai margini, non
solo perché meno “narrabili”, ma perché evocano
domande che mettono in difficolta tanto il conte-
sto medico quanto quello sociale e questo, invece,
non & corretto dal punto di vista informativo.
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In sintesi, pitu che di un calo di attenzione, si deve
parlare di un perdurante silenzio attorno a dia-
gnosi prenatale e PGT, che oggi appare ancora piu
marcato se confrontato con I'entusiasmo mediati-
co e clinico per le nuove terapie. Ma il silenzio non
elimina i dilemmi: li rende solo piu invisibili, e quin-
di piu difficili da affrontare in maniera consapevole
e condivisa.

D Quali sono le implicazioni etiche nel ricorrere
o no a queste pratiche?

E necessario innanzitutto distinguere con pre-

cisione due pratiche che vengono spesso sovrap-
poste: la diagnosi genetica preimpianto (PCT) e la
diagnosi prenatale. Sebbene entrambe vengano
ricondotte al campo della “prevenzione”, esse non
sono equivalenti né sul piano clinico né, soprattut-
to, sul piano etico.
La diagnosi genetica preimpianto (PGT) si colloca
nell'ambito della procreazione medicalmente assi-
stita e permette di analizzare gli embrioni prima
dell'impianto in utero, trasferendo soltanto quelli
non affetti da mutazioni genetiche. In questo caso
non si pone il problema dell'interruzione della gra-
vidanza, bensi quello della selezione embrionale.
Il quesito etico riguarda dunqgue il valore attribu-
ito alllembrione: fino a che punto &€ moralmente
accettabile scartare un embrione affetto da una
patologia, pur non essendo ancora iniziata una
gravidanza? A cio si aggiunge la questione dell’ac-
cessibilita: si tratta infatti di tecniche complesse e
costose, disponibili solo in centri specializzati, che
non tutte le coppie possono permettersi. Si apre
quindi un tema di equita nell'accesso, legato alla
possibilita concreta di usufruire di questa scelta.

La diagnosi prenatale, invece, avviene durante la
gravidanza, attraverso procedure come villocen-
tesi o amniocentesi. In caso di esito positivo per
emofilia, la coppia si trova di fronte alla decisione
se proseguire o interrompere la gravidanza. Qui il
nodo etico non ¢ la selezione, ma il bilanciamento
tra autonomia decisionale della donna, valore at-
tribuito al feto e significato di una scelta che com-
porta l'interruzione di una gravidanza gia avviata.

Si tratta di un terreno estremamente delicato, che
interseca convinzioni personali, culturali e religio-
se, e che non puo essere affrontato solo in termini
scientifici.

Proprio in questo punto si inserisce un ulteriore in-
terrogativo etico di grande rilievo: fino a che punto
la possibilita di scegliere di non impiantare o di in-
terrompere una gravidanza affetta da una malattia
genetica puo essere distinta da una forma, anche
implicita, di “selezione eugenetica”?

Il riferimento all'eugenetica, in questo contesto,
non va inteso in senso storico o ideologico, ma
come richiamo al rischio di una selezione implici-
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tamente orientata da fattori culturali, economici o
sociali, che possono influenzare la percezione della
malattia e del valore della vita.

E opportuno distinguere tra eugenetica coercitiva,
storicamente imposta da sistemi di potere, e una
cosiddetta “neo-eugenetica liberale”, in cui la se-
lezione avviene su base volontaria ma all'interno
di contesti sociali e culturali che possono, anche
involontariamente, orientare le decisioni riprodut-
tive. In tale prospettiva, il ruolo dell'informazione e
della comunicazione sanitaria diventa cruciale per
evitare che la liberta di scelta delle coppie sia in-
fluenzata da rappresentazioni sociali della malattia
o da percezioni distorte.

Affrontare questi temi richiede un approccio fon-
dato su un’etica della responsabilita e della propor-
zionalita, capace di mantenere un equilibrio tra il
valore della prevenzione e il rispetto della persona.
Il progresso biomedico, in questo senso, deve pro-
cedere insieme a una riflessione etica e culturale
condivisa, che orienti le pratiche cliniche in modo
equo, consapevole e rispettoso della pluralita dei
valori individuali.

Un primo nodo riguarda il bilanciamento tra liber-
ta di scelta individuale e responsabilita sociale. Il
diritto delle coppie di decidere autonomamen-
te sul ricorso alla diagnosi prenatale o alla PGT e
un principio fondamentale, ma si confronta con il
rischio che la diffusione di tali pratiche possa ge-
nerare, a livello collettivo, un messaggio implicito
di rifiuto verso le persone con disabilita o malattie
genetiche. 'autonomia relazionale deve essere tu-
telata insieme al riconoscimento del valore e della
dignita di ogni forma di vita.
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Un secondo aspetto riguarda la qualita dell'infor-
mazione e il rischio di asimmetria nel counselling
genetico. Le decisioni riproduttive dipendono in
larga misura dal modo in cui vengono presen-
tate le informazioni cliniche e prognostiche. Un
counselling prevalentemente tecnico o orientato
al rischio puo, anche involontariamente, condizio-
nare la percezione della coppia e ridurre la liberta
effettiva della scelta. Per questo, la letteratura bio-
etica e i documenti del Comitato Nazionale per la
Bioetica e delllOMS sottolineano la necessita di un
counselling non direttivo, in grado di fornire infor-
mazioni complete, neutrali e comprensibili.

Un ulteriore dilemma riguarda la giustizia ripro-
duttiva e l'accessibilita a queste pratiche. Sebbene
la diagnosi prenatale sia ormai ampiamente dispo-
nibile, la PGT resta accessibile in modo diseguale
sul territorio nazionale e spesso solo a carico delle
coppie. Tale disparita economica e organizzativa
solleva interrogativi sul principio di equita: pud una
scelta dirsi davvero libera se non € concretamente
accessibile a tutti?

Infine, un tema trasversale riguarda il confine tra
prevenzione e accettazione della diversita genetica.
| progressi terapeutici hanno profondamente cam-
biato la storia naturale delllemofilia, rendendola
una condizione compatibile con una buona qualita
di vita. In questo contesto, la prevenzione genetica
non puo essere considerata un obiettivo assoluto,
ma deve essere valutata alla luce del rispetto per la
diversita biologica e per il significato che ogni per-
sona attribuisce alla propria condizione.

Sarebbe meglio parlare di scelte riproduttive con-
sapevoli, che implicano opzioni differenti e che
pongono interrogativi etici specifici. In definitiva,
il nodo non & soltanto clinico, ma anche cultura-
le: le modalita di informazione e le reali possibilita
di accesso a queste pratiche incidono in maniera
determinante sulla liberta e sulla consapevolezza
della scelta.

D Non ritiene che le promesse non sempre man-
tenute e mantenibili dai trattamenti oggi di-
sponibili abbiano indotto una sottovalutazione
della condizione di soggetto affetto da emofilia,
e, quindi, dell'importanza della prevenzione, e
perché?

Le promesse legate ai trattamenti innovativi per
I'emofilia hanno certamente contribuito a cambia-
re in meglio la percezione della malattia, ma nel-
lo stesso tempo hanno generato il rischio di una
sottovalutazione della sua reale complessita. La
narrazione clinica e mediatica degli ultimi anni ha
spesso enfatizzato l'idea di cure “risolutive” o “rivo-
luzionarie”, alimentando aspettative che non sem-
pre possono essere mantenute, né per tutti i pa-
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zienti né sul lungo periodo. In realta, 'emofilia resta
una patologia cronica, con implicazioni significati-
ve sul piano clinico, psicologico e organizzativo, e
con un impatto quotidiano che i nuovi trattamenti,
pur migliorando notevolmente la qualita della vita,
non eliminano completamente.

E proprio questa distanza tra promessa e realta a ri-
schiare di generare una sorta di “fraintendimento”
della malattia: se I'emofilia viene percepita come
condizione quasi del tutto “inesistente”, la preven-
zione — intesa non solo come possibilita di dia-
gnosi prenatale o genetica preimpianto, ma anche
come evitamento di comportamenti a rischio da
un lato, e diagnosi precoce di eventi acuti dall’altro
— appare quasi marginale. Ma questo & un frain-
tendimento pericoloso, perché riduce lo spazio di
riflessione sulle scelte terapeutiche dei pazienti o
riproduttive delle coppie.

Sul piano etico, il quesito che emerge € cruciale: se
le promesse terapeutiche contribuiscono a sotto-
valutare e ad azzerare quasi del tutto la malat-
tia, non rischiamo di trasmettere un messaggio
ambiguo, in cui la prevenzione diventa superflua
e la vita con emofilia é descritta in termini trop-
po semplicistici? E ancora: non é dovere della
medicina, oltre a valorizzare I'innovazione reali-
stica- , mantenere viva la consapevolezza della
complessita della condizione, per non privare i
pazienti le famiglie della possibilita di scelte dav-
vero informate?

In questa prospettiva, appare fondamentale ri-
chiamare quanto affermato dalla Convenzione di
Oviedo del Consiglio d’Europa (1997), che stabili-
sce il principio della priorita del consenso libero e
informato, fondato su una comunicazione chiara,
completa e comprensibile. Senza un'informazione
trasparente, il rischio € che I'entusiasmo per i trat-
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tamenti innovativi oscuri il reale peso della malattia.
In definitiva, I'enfasi sull'innovazione ha prodotto
un beneficio indiscutibile, ma ha anche reso meno
visibile la dimensione “articolata” dell’emofilia. Ri-
portare al centro il tema della “prevenzione” signi-
fica riconoscere che, accanto alle promesse tera-
peutiche, restano limiti e incertezze che non vanno
occultati, ma affrontati con trasparenza, responsa-
bilita e rispetto per la liberta decisionale delle per-
sone coinvolte.

D Quali sono le azioni che i Medici e le Associa-
zioni hanno introdotto o dovrebbero introdurre
per una scelta consapevole e bilanciata da parte
delle portatrici di emofilia?

Le azioni volte a favorire scelte consapevoli e bi-
lanciate da parte delle portatrici di emofilia rappre-
sentano una responsabilita condivisa tra istituzioni,
medici e associazioni di pazienti. In alcuni contesti
sono gia stati avviati percorsi di consulenza geneti-
ca, che offrono informazioni piu precise sul rischio
di trasmissione della patologia e sulle possibilita
riproduttive. Parallelamente, alcune associazioni
(casi rari) hanno intrapreso qualche iniziativa di in-
formazione e sensibilizzazione, ma si tratta di espe-
rienze molto rare e frammentarie, non uniformi sul
territorio nazionale e non sempre strutturate in
programmi continuativi.

In prospettiva, sarebbe magari opportuno rafforza-
re percorsi di consulenza etico-clinica, che non si li-
mitino a trasmettere nozioni tecniche, ma che pos-
sano aiutare le donne a valutare il significato delle
loro scelte alla luce dei valori personali e familiari.
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Cio implicherebbe anche una maggiore attenzio-
ne, da parte dei medici, alla formazione nell'ascolto
e nella comunicazione etica, in linea con il model-
lo dello Shared Decision Making, che non riduce la
decisione a un atto formale ma la trasforma in un
processo di confronto autentico.

Un ulteriore nodo riguarda, come sopra ricorda-
to, la giustizia nell’accesso: la diagnosi genetica
preimpianto (PGT), ad esempio, € tecnicamente di-
sponibile ma nella maggior parte dei casi rimane a
carico delle coppie o accessibile solo in centri spe-
cifici. Cio crea disuguaglianze economiche e terri-
toriali, che le associazioni potrebbero contribuire a
colmare svolgendo un ruolo piu incisivo presso le
istituzioni, cosi che queste pratiche diventino real-
mente accessibili a chi le desidera.

Infine, appare altrettanto importante promuove-
re strumenti di educazione, affinché le portatrici
possano sentirsi protagoniste del proprio percor-
so decisionale. Informazione neutrale, ascolto dei
bisogni, sostegno psicologico e consulenze mul-
tidisciplinari (cliniche, genetiche e bioetiche) rap-
presentano condizioni che sarebbe auspicabile
sviluppare ulteriormente per garantire una vera
liberta di scelta.

In sintesi, se i medici possono contribuire con co-
noscenza € accompagnamento clinico, le associa-
zioni hanno la possibilita di rafforzare iniziative di
sostegno, mentre le istituzioni dovrebbero garan-
tire equita e accessibilita. Solo dall'integrazione di
gueste azioni potra emergere un percorso decisio-
nale realmente consapevole e rispettoso della di-
gnita delle donne portatrici. [
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Eletto il nuovo Consiglio Direttivo

Thalassemia e Drepanocitosi ¢ Anemie Rare

In data 18 ottobre 2025, presso la sala Lucrezia dell'Hotel Royl San-
tina in Roma, alla presenza di 30 federate, si & svolta lI'assemblea
che ha eletto il nuovo Consiglio Direttivo che restera in carica per i
prossimi tre anni.

Il nuovo Direttivo di UNITED, ufficialmente insediatosi secondo
guanto previsto dal nostro statuto, ha eletto le cariche associative,
eleggendo per la prima volta un presidente donna di 42 anni e con
oltre 10 anni di esperienza nell'associazionismo. La sua elezione se-
gna indubbiamente un cambio generazionale.

Il nuovo organo direttivo, in carica per il triennio 2025-2028, sara
composto da:

Presidente: Maria Prete — della Puglia

Vicepresidente Vicario: Raffaele Vindigni

past President 2019-2022 - della Sicilia

il giovane Dario Martino — della Sardegna
Paola Arcidiacono — della Sicilia

Dino Cataldo Scialpi — della Toscana

Vicepresidente:
Segretaria:
Tesoriere:
Consiglieri: Dott. Sergio Storti — del Lazio

Giancarlo Manoli - della Sicilia

Salvatore Caldarella — della Sicilia

Resta senza rappresentanza (al momento) la Macroarea Nord per
non accettazione del consigliere eletto.

Il nuovo Direttivo ringrazia il precedente per il lavoro svolto con im-
pegno e dedizione e si impegna a proseguire nel percorso di cresci-
ta e consolidamento della Federazione, portando avanti i valori di
inclusione, partecipazione e innovazione che ci contraddistinguono.

Siamo entusiasti di iniziare questo nuovo capitolo insieme a voi, cer-
ti che con la collaborazione di tutti riusciremo a raggiungere nuovi
importanti traguardi.

Per qualsiasi informazione o proposta, vi invitiamo a contattarci at-
traverso i canali ufficiali della Federazione.
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Milano, Teatro Nazionale
Via Giordano Rota n.1
ore 9-13.

Un evento dedicato agli studenti delle scuole
secondarie di secondo grado per scoprire insieme
a ricercatori dell’lstituto San Raffaele Telethon per la
terapia genica (SR-Tiget) di Milano ed esperti della
Fondazione Telethon qual & l'impatto concreto delle
terapie geniche sulla vita delle persone e dove sta
andando la medicina del futuro.

Con il sostegno di Reale Foundation - Reale Group.

UNA NUOVA VITA

Thomas,
studente

Da bambino ha ricevuto una ferapia genica per la
sua malaftia genetica rara, una immunodeficienza
primitiva. Oggi ha 17 anni ed € con noi per raccon-
tarci la sua storia.



