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Questo documento si basa particolarmente sull’esperienza di un malato leucodistrofico, che, nella sua globalità, può essere considerata l’esperienza di un malato di una qualsiasi famiglia, con una qualsiasi malattia, particolarmente rara, con tutte le relative problematiche mediche, socio-assistenziali e umane, che assumono un valore di grande rilievo, che devono essere valutate.

L’esperienza considerata (di circa 20 anni) riguarda un nucleo familiare che ha presentato, nel suo insieme, delle caratteristiche fondamentali: paziente con malattia gravemente espressa, paziente con difetto biochimico senza danni eccessivi, madre eterozigota, e padre che racchiuse in se tutta l'espressività di questa grave situazione (che, oltretutto, ha dovuto lasciare anche il lavoro). La famiglia ha dovuto affrontare problemi enormi che, forse, hanno comportato una scarsa fiducia nei confronti della società. I problemi riscontrati sono stati:

1) Difficoltà di diagnosi, non solo nella periferia, ma anche in centri conclamati; che ha dato adito all’aggravamento della malattia del paziente.

2) Una volta riscontrata la diagnosi, rifiuto iniziale dei medici di controllare il fratello, cui, successivamente, fu riscontrato lo stesso difetto.

3) Studi e comunicazione della diagnosi: tutte le ricerche furono eseguite sulla madre, forse giusto dal campo medico, ma inconsciamente, contribuirono a far nascere nel consorte un senso di "rivalsa", che, poi, nel tempo, rientrò.

4) Cure si supporto non sempre disponibili e Mancanza di farmaci definitivi.

5) Assistenza socio-sanitaria completa, spesso negativa.
6) Esclusione sociale: le persone pensarono che la malattia fosse contagiosa.

7) Impatto economico sulla famiglia: varie sono state le spese che hanno inciso sul bilancio familiare, anche per la negatività dell’assistenza e per i controlli effettuati lontano dal luogo di residenza.

Questi problemi, anche se in modo più attenuato, ancora oggi sono espressi dai pazienti. Inoltre, è stato notato anche un Diverso modo di agire a livello medico e socio-assistenziale nelle varie regioni italiani e nelle ASL (ex-USL).

In conclusione:

· Ogni essere umano ha il diritto di scelta, il diritto alla vita, il diritto alle cure farmaceutiche e socio-assistenziali che, a domicilio e/o in ospedale, deve essere effettiva, efficace, umana e non creare altri problemi. Per questo, sarebbe anche giusto formare e far operare i medici e la “sanità periferica”.
· E’ umano e giusto fare la ricerca, trovare le terapia adatte alle malattie, ma è anche importante l’assistenza socio-sanitaria e medica-ospedaliera, la prevenzione, la diagnosi e il modo di comunicarla, avere informazioni attendibili e sicure, fare opera di sensibilizzazione per una futura società più comprensiva e cosciente, e avere centri di riferimento per gruppi di malattie (es. metaboliche, ecc.). Tra i tanti interrogativi, se ne riportano alcuni, forse banali:

a) Se il medico non ha attrezzature adeguate e/o anche capacità nel sospettare la malattia del nascituro in tempo utile, avremo un “diverso”.

b) Se il bambino non mangia e non viene messo in condizione di nutrirsi, cosa se ne fa della ricerca o di un futuro farmaco, se muore di fame?

c) Le leggi esistenti non sempre sono rispettate e giuste, per cui ne occorrerebbero altre più incisive.

d) Al riguardo dell’assistenza, poco o nulla è previsto per i "soggetti particolari" di malattie rare: c'è un vuoto socio-sanitario, perché, spesso, più che a loro, l'assistenza dovrebbe essere integrata nell'ambito familiare oppure creare un’assistenza domiciliare particolare.

Formia, 15/09/2002                                                                                      Il Presidente A.I.L.U.: Di Nucci Salvatore
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