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«Il Covid è piombato nelle nostre
vite travolgendole come uno tsu-
nami. Un evento che ha colto im-
preparati gli Stati di tutto il mon-
do e che avrà strascichi dramma-
tici negli anni a venire,macheha
anche portato alla luce la nostra
capacitàdi reagire edi adattare il
sistema al cambiamento.Mi rife-
risco in particolare almondo del-
lemalattie rare». A fare un bilan-
cio di come i pazienti hanno vis-
suto e stanno vivendo la pande-
mia èGiuseppe Limongelli, coor-
dinatore del Centro regionale
Malattie rare della Campania.
Ma una premessa è d’obbligo. A
dispetto di un nome che potreb-
be trarre in inganno, le malattie
rare sonocirca8mila e ogni anno
ne vengono classificate di nuove.
Questo si traduce in 35milioni di
persone che, in Europa, convivo-
no con una diagnosi di malattia
rara. Circa unmilione solo in Ita-
lia e 23mila in Campania. «Parlia-
modi chi ha ricevuto una diagno-
si - ricorda Limongelli - ma se
considerassimo tutti coloro ai
quali non è ancora stata fatta o
che non sono presenti nei regi-
stri regionali e nazionale (“mala-
ti invisibili”), questi numeri rad-
doppierebbero».
La pandemia ha scosso dalle

fondamenta il sistema sanitario,
costringendo i vari network di
esperti a trovare nuove strade
per evitare di lasciare soli i pa-
zienti nei mesi più duri del lock-
down. «Benché l’infezione da
Sars Cov-2 colpisca anche i bam-
bini - spiega Limongelli - sono gli
adulti, soprattutto i più fragili, a
pagarne il prezzo più alto. Que-
sto vale anche per le patologie ra-
re: molte di queste sono eredita-
rie o congenite e si manifestano
in età pediatrica; altre immuno-
logiche, endocrinologiche, pneu-
mologiche, neurologiche; e alcu-
ne più di altre espongono i pa-
zienti a una prognosi infausta.
Anche i malati rari possono, in-
somma, essere più esposti, dipen-

de dalla complessità della patolo-
gia e dalla sua espressione clini-
ca». Ecco perché il tavolo interre-
gionale sulle malattie rare, che è
l’organo di coordinamento delle
regioni sulle patologie rare, ha
stilato un documento che servirà

a definire quali sono i malati rari
“fragili”, e quindi candidati ideali
per la seconda fase della vaccina-
zione. La speranza è che questo
documento venga recepito a bre-
ve dal ministero della Salute, di-
ventando pienamente operativo.

Per il coordinatore del Centro re-
gionale Malattie rare della Cam-
pania «il Covid ha messo in luce
una serie di criticità in tutti i si-
stemi sanitari. Il nostro ha mo-
strato enorme resilienza nella ge-
stione della cronicità e delle

emergenze, ma nessun Paese è
riuscito pienamente a gestire la
crisi a livello territoriale, con l’ef-
fettodi una ricaduta sulle terapie
intensive, sino a raggiungere li-
velli insostenibili». Drammatico
è il datodelle diagnosimancate.
«Con il centro di coordinamen-

to malattie rare abbiamo svilup-
patoun’indagine che confronta il
primo quadrimestre 2020 con lo
stesso periodo dei due anni pre-
cedenti e anche, tra loro, mesi di-
versi del 2020. Nel primo caso, il
calo delle diagnosi è stato signifi-
cativo, con punte quasi del 50%
in meno, ma la diminuzione è
stata ancora maggiore (fino al
75%) confrontando gennaio-feb-
braio con marzo - aprile 2020,
mesi nei quali sono stati chiusi
gli ambulatori». Per il Centro re-
gionale Malattie rare della Cam-
pania le parole d’ordine sono di-
ventate “televisita e telecosulto”
da una parte, e “home delivery” e
“home therapy” dall’altra, risul-
tato possibile grazie a una specifi-
ca circolare regionale che ha po-
sto il centro di coordinamento
malattie rare come fulcro ed ha
puntato sull’ascolto delle difficol-
tà vissutedamedici epazienti. «Il
lavoro è andato avanti cercando
di identificare le problematiche e
assegnando ordini di priorità.
Nel pieno della prima ondata -
conclude Limongelli - abbiamo
costituito un gruppo di lavoro su
tremacro aree: malattie metabo-
liche lisosomiali, malattie pneu-
mologiche emalattie immunolo-
giche ed ematologiche. Oltre a te-
levisite e teleconsulto per la dia-
gnosi, grazie a una sinergia tra
pubblico e privato siamo riusciti
amettere in campo sia l’home de-
livery, sia l’home therapy, per
portare la terapia a casa dei pa-
zienti. Se c’è un insegnamento
che dobbiamo trarre da tutto
questo è che l’obiettivo deve esse-
re sempre quello di far viaggiare
l’informazione, e laddove possi-
bile la terapia, non il paziente».
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La scheda

Sono deˉnite 
rare quelle 
patologie 
che colpiscono 
non più di 
5 persone 
su 10.000

DIAGNOSI OGNI ANNO IN ITALIA

MALATTIE RARE PIÙ FREQUENTI
negli adulti

CAUSE PIÙ FREQUENTI
nei bambini

INCIDENZA STIMATA in Italia

pazienti 
in età 

pediatrica 
2mln

70%

interessano il sangue 
o gli organi ematopoietici

18%

DEFINIZIONE MALATTIE RARE CONOSCIUTE OGGI

dipendono da malattie 
delle ghiandole endocrine, della nutrizione 

o del metabolismo e disturbi immunitari

20% 20%

interessano 
il sistema 
nervoso e 

gli organi 
di senso 

29%
dipendono da 
malformazio-
ni congenite

45%

20 casi
ogni 10.000 abitanti secondo 
il Registro nazionale malattie 

rare dell'Istituto superiore di sanità

tra 7.000 e 8.000

Il 2,6%dellapopolazione
hagià ricevuto le duedosi
del vaccinocontro il
coronavirus inSpagna: lo
haaffermato la segretaria
diStato alla sanità, Silvia
Calzn. Si tratta, quindi, di
piùdi 1,2milionidi
immunizzati. In tutto,
sonostate già

somministratepiùdi 3,4
milionidi dosi, piùdei casi
diCovid confermati
finoranelPaese (circa3,18
milionidi persone). E le
nuovidosidei trevaccini
approvati nell’Unione
europea inarrivo in
Spagnaquesta settimana
sono«piùdiunmilione».

Un documento per definire quali sono i pazienti più fragili inviato al ministero della Salute
l’obiettivo è quello di ottenere a stretto giro il via alla vaccinazione contro il coronavirus

Malati rari
Sos diagnosi
e vaccino

«Dalla parte degli invisibi-
li». È il titolo di un editoria-
le che PreSa dedicò il 28
febbraio del 2015 per cele-
brale la giornatamondiale
delle malattie rare e, in
quel periodo, mai titolo fu
così indicato. Erano gli an-
ni in cui i malati rari, le fa-
miglie, i caregiver e tutte le
associazioni di pazienti
che rappresentano questo
numeroso gruppo di pato-
logie si sentivano total-
mente invisibili agli occhi,
soprattutto delle istituzio-
ni del nostro Paese. Dopo
diversi anni e nel mezzo di
una drammatica pande-
mia, possiamo dire che il
mondo delle malattie rare
nel suo complesso è venu-
to alla luce: tante le inizia-
tive pubbliche di sensibiliz-
zazione portate avanti dal-
le associazioni e grandi
passi in avanti nella ricer-
ca e nella cura di patologie
fino a oggi senza rimedi te-
rapeutici.Anche le istitu-
zioni, se pur con un ap-
proccio ancora molto ca-
rente, hanno dato vita a di-
verse iniziative legislative
importanti come quella
dello screening neonatale
esteso.
Lapandemia in corsoha

amplificato i bisogni di tut-
ti i cittadini che convivono
ogni giorno con patologie
ad alto impatto invalidan-
te come lemalattie rare, in
cui la diagnosi precoce e il
rapido accesso alle cure
puòcondizionare il futuro.
Quest’emergenza sanita-
ria, con le tante e indispen-
sabili limitazioni alla liber-
tà individuale, deve ripor-
tare all’attenzione il tema
dell’inclusione sociale per
i malati rari. Scuola e lavo-
ro sono, infatti, parte inte-
grante e fondamentale.
Passano gli anni il net-

work delle malattie rare
cresce, ma aumentano an-
che i bisogni di questa im-
portante comunità e PreSa
sarà sempre dalla stessa
parte: dalla parte dei più
fragili.
MarcoTrabuccoAurilio
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Dalla parte
degli invisibili
ieri, oggi
e domani

COME OMBRE I più fragili

L’intervento

Spuntaunanuova
variantedel coronavirus
negli StatiUniti, dopo
quella inglese, brasiliana
esudafricana, è
comparsaquella
newyorchese, che si
aggiungeaquella
californiana.Questa
formadelCovid-19

spaventa laGrandeMela
perchéhauna
preoccupantemutazione
chepotrebbe indebolire
l’efficaciadei vaccini. Lo
harivelato ilNewYork
Timescitandoduestudi
cheperònonsonoancora
pubblicati suungiornale
scientifico.

L’INDISCREZIONE

Coronavirus,
la variante

di New York
spaventa gli Usa

INCOLLABORAZIONECON

LE INIEZIONI

Campagna
di prevenzione

in Spagna
è sprint
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Non solo curare, ma anche
«prendersi cura». Sembra una
differenza puramente semanti-
ca, ma non lo è. È anzi il valore
più importante che Gaetano
Facchini, direttore di Oncologia
medica dell’ospedale Santa Ma-
ria delle Grazie di Pozzuoli, ha
portato con sé il giorno in cuiha
preso servizio. Una visione del
servizio sanitario pubblico che
merita di essere raccontata, per-
ché dimostra come il governo
clinico di un reparto possa cam-
biare in meglio la vita di chi si
trova a dover combattere una
malattia, tanto più se si tratta di
unapatologia oncologica.
Facchini è arrivato al Santa

Marie delle Grazie domenica 16
febbraio, di lì a poco l’Italia, pri-
ma in Europa, sarebbe entrata
nell’incubo del Covid. Ambizio-
so l’obiettivo: creare una squa-
dra di lavoro costituita da giova-
ni medici, infermieri e operato-
ri socio-sanitari (39 anni l’età
media) che avessero come sco-
po comune quello di prendersi
cura dei pazienti a 360 gradi, e
di farlononostante il Covid.
«Il virus ci ha messo a dura

prova, ma con il sostegno co-
stantedella direzione strategica
dell’Asl Napoli 2 Nord, che ha
anche portato avanti nuove as-
sunzioni, siamo riusciti a supe-
rare gli ostacoli. Ci sono ancora
aspetti che possiamo migliora-
re, ma tutto il mio team ha vo-
glia di portare altre innovazioni
edi cambiare inmeglio la vitadi

quanti scelgono la nostra strut-
turaper affrontare lamalattia».
Proprio la preparazione di

Facchini sul piano della gestio-
ne e del governo clinico della sa-
lute ha consentito di rivoluzio-
nare la divisione di oncologia
nel rispetto di un principio tan-
to semplice quanto chiaro: non
basta erogare le migliori tera-
pie, bisogna sostenere ogni

aspetto della malattia, sotto il
profilo sanitario, psicologico e
organizzativo.
«Per curare il cancro - ricorda

Facchini - c’è bisogno di un
team che si occupi non solo del
paziente, ma anche di molti
aspetti pratici che possono inci-
dere sulla sua vita e su quella
della sua famiglia». Così è nato
il primo obiettivo: “attesa zero”.
Ormai da un anno la divisione
di oncologia medica dell’ospe-
dale Santa Maria delle Grazie
costruisce l’attività attorno ai bi-
sogni del paziente. Ogni giorno
il team di oncologi, infermieri e
operatori sociosanitari prepara
e organizza al meglio le visite e
le terapie del giorno successivo.
I medici valutano gli aspetti cli-
nici e di laboratorio, la caposala

(di concerto con la farmacia)
stabilisce poi l’orario di ingres-
so e la suddivisione dei turni di
somministrazione dei chemio-
terapici.
Un coordinamento integrato

che genera un percorso capace
di evitare sprechi di tempo e di
risorse.Ogni pazientehaun suo
appuntamento a orario, con la
massima precisione e non se-
condo il criterio, purtroppo
molto diffuso, del «chi prima ar-
riva». Una volta in reparto il per-
corso è già pronto, sia che si
tratti di un prelievo, di una visi-
ta, di un trattamento chemiote-
rapico, immunoterapico o con
farmaci orali a bersaglio mole-
colare. Anche i farmaci chemio-
terapici o immunoterapici ven-
gono preparati raggruppando

categorie di pazienti «affini»
per esigenze cliniche, così che
non ci sia alcuno spreco di far-
maci, che peraltro sono molto
costosi. Già tutto questo baste-
rebbe a collocare la divisione di-
retta da Facchini tra le migliori,
ma c’è di più. Ai pazienti sono
dedicati duenumeri di cellulare
aziendale, nella convinzione
che una comunicazione sempli-
ce, efficace e pertinente sia par-
te integrante della terapia. Uno
dei numeri, affidato alla caposa-
la, serve per risolvere ogni pro-
blema «logistico»: un appunta-
mento da spostare, un certifica-
to medico e così via. L’altro nu-
mero, al quale risponde sempre
un oncologo dedicato, serve in-
vece per affrontare tempestiva-
menteogni difficoltàmedica.
«Questo ci consente di essere

sempre al fianco dei nostri pa-
zienti, senza che debbano scer-
vellarsi per trovare, anche im-
propriamente, un numero pri-
vato del proprio medico», chia-
risce il primario. «Chi risponde
ha immediatamente a disposi-
zione sul proprio pc tutta la do-

cumentazionemedica aggiorna-
ta in tempo reale del paziente
che sta chiamando e quindi può
offrire risposte date con cogni-
zionedi causa».
Così, in controtendenza ri-

spetto all’emergenza sanitaria,
il dipartimento del Santa Maria
delle Grazie ha visto nel 2020
aumentare del 30% circa il nu-
mero delle chemioterapie ero-
gate e di oltre il 100% il numero
delle visite rispetto al 2019. Di-
mostrazione che il servizio pub-
blico, con capacità di manage-
ment e un team di qualità, può
offrire un’assistenza d’eccellen-
za.
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«Il Covidhamessoalla prova
l’intera rete che sostiene le
personeconpatologia rara e le
loro famiglie.Mac’è stata da
partedi tutti noi unabuona
capacità di adattamento». Lo
afferma ladottoressaAnnalisa
Bisconti, referente
dell’associazione italiana
“NiemannPick” che coordina il
ForumA-Rare e attraverso
questogruppo collabora con il
Centrodi coordinamento
interregionaleMalattie rare
Piemonte eValle d’Aosta.
Quali sono le iniziative
organizzate inoccasionedella
giornatadedicataallemalattie
rare?
«Unconvegnoonline
sull’impattodellapandemiaha
visto tragli altri la presenzadi
VittorioDemicheli,

epidemiologoepresidentedel
Comitato scientificodell’Aifa
per la sorveglianza sui vaccini, e
ilmeteorologoLucaMercalli
chehaparlatodi sostenibilità
ambientale e salute. Poi c’è stata
laproiezionedel logodelle
malattie rare sullaMole
Antonelliana, cheha

rappresentato la sensibilità
della cittàdi Torinoal tema.È
molto importante la
collaborazione traAssociazioni
e centri di curaper organizzare
momenti di questo genere».
Quantohapesato lapandemia
suipazienti e le loro famiglie?
«Molto, sia dal puntodi vista

pratico che sotto il profilo
psicologico.Neimesi “caldi” del
Covid lamaggior partedelle
visite di controllo, gli esamie le
terapie sono state rimandate, e
hanno trovato risposta solo le
urgenze».
Comeècambiato il vostro
ruolo inquesto contesto?

«Inunprimomomentodi
grande smarrimentodei
pazienti, abbiamocercato di
dare risposta a domande su
possibili “percorsi protetti”,
oggi siamomolto concentrati
sullaquestione vaccini».
Avetedovuto interrompere le
attività inpresenza?
«Unascelta dolorosa,ma
necessaria.Abbiamosempre
promossodegli incontri tra le
famiglie.Ma siamo riusciti a
spostare sulwebquesti
momenti di confronto».
Chiè colpitodamalattia rara
avràunaprioritànel vaccino?
«Il grossoproblemaè che
questo lo si dovràdefinire a
livello regionale, conpossibili
disomogeneità.Aognimodonoi
siamo in costante contatto con
referenti istituzionali sia

nazionali che regionali e
attendiamodecisioni chiare e
univoche».
C’èanche laquestione che
riguarda il vaccinoai
caregiver, giusto?
«Un temacomplesso, i caregiver
sono figure chiave e vaccinare
loro significaproteggere anche
chi soffre di patologia rara.Non
è semplice però identificare il
caregiver, definire sedev’essere
solo la personacheall’interno
delnucleo familiare si “prende
cura”delmalato o se invece
debbaesserepreso in
considerazione l’interonucleo
familiare.Nel dibattito non
rinunceremoadare il nostro
contributo, nell’otticadi
ottenere comunqueprioritàper
lepersonepiù fragili».
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Il Pascaleavvia
l’ambulatoriovirtuale.
Consulti congli
specialisti attraverso
smartphonee tablet,
coinvolgendoanche i
medicidi famiglia. Il
nuovosistemadi
televisita èdenominato
“Contatto” erientra

nell’ambitodelprogetto
Sinfonia, il sistema
informativoal servizio
degliutenti edegli
operatori inCampania.
Dadomani tutte le
informazioniper i
pazienti sulportale
istituzionaledell’istituto
tumori.

LA TELEMEDICINA

Al Pascale
s’inaugura

un ambulatorio
virtuale

Oncologia, linea diretta
al telefono e in reparto

«Caregiver da immunizzare
per proteggere i più fragili»

Campania, lotta
all’epatiteC: parte lo
screeningper l’Hcv.
Potenziate anche le
azioni sanitarieper la
curadellemalattiedi
fegato. In campo imedici
di famigliadella Fimmg,
specialisti e istituzioni
impegnati a semplificare

ipercorsi conunmodello
organizzativo innovativo.
L’obiettivoèeradicare
entro il 2030 l’infezione
checausa 1.800decessi
all’annoper cirrosi
epaticao
epatocarcinomaeoggi
determinaunastrage
silenziosa.

LA PREVENZIONE

Screening
rafforzati

per le malattie
del fegato

LA DOTTORESSA

Annalisa
Bisconti,
referente
della
associazione
italiana
“Niemann
Pick”
che coordina
il Forum
A-Rare

IL MODELLO IMPORTATO
DAL PRIMARIO FACCHINI
NELL’ANNO DEL COVID
COSÌ SONO AUMENTATE
LE CHEMIOTERAPIE
E LE ALTRE PRESTAZIONI

Visite fissate a orari precisi e attese azzerate nell’ambulatorio dell’ospedale Santa Maria delle Grazie di Pozzuoli
Numeri di cellulare forniti ai pazienti in modo da consentire di contattare i professionisti per dubbi ed emergenze


