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Malattie rare Le vicende de1 malati dimenticati

«Ho un cromosoma
In meno: ecco perche
sono straordinaria»

Laura, 39 anni, sindrome di Turner

La storia emblematica
della lotta di una
paziente per essere
visti, avere la diagnosi,
arrivare a una terapia

Alle elementari la prende-
vano in giro. La chiamavano
puffetta deridendola per la
sua altezza. «Piu corretto dire
bassezza», riesce a ricordare
quelle mortificazioni con un

lieve sorriso Laura Perin. Og-

gi ha 39 anni, lavora come im-
piegata in un’azienda di Mila-
no. Ha recuperato qualche
centimetro fino a sfiorare
quota un metro e quarantano-
ve, dal metro e 30 che misura-
va a 12 anni. Soprattutto ha
recuperato un po’ di fiducia
in se stessa accettando la ma-
lattia. Una malattia rara, la
sindrome di Turner, una del-
le circa cinquemila che costel-
lano l'infinito universo delle
patologie con un’incidenza
bassa, a volte poche decine di
persone, la maggior parte
bambini.

A lei & andata bene, tutto
sommato. Perché, almeno, &
riuscita a scoprire di apparte-
nere a questo universo. Per-
ché, almeno, ha ricevuto una
diagnosi, sia pure tardiva, e
ha avuto la possibilita di ab-
bozzare una reazione cercan-
do di adattarsi. La sindrome
di Turner é un’alterazione dei
cromosomi che si dispongo-
no secondo un mosaico inu-
suale. Colpisce le donne e

non risponde a nessun crite-
rio ereditario. I genitori di
Laura sono perfettamente sa-
ni, la sorella anche. «Sono ve-
nuta fuori cosi. Ho un cromo-
soma in meno dei 46 che ci as-
segna la natura. Il risultato &
una serie di caratteristiche
anomale — spiega in modo

semplice — . Il mio sistema
ormonale é sballato. Prendo
estrogeni e progestinici per-
ché altrimenti non ho il ciclo
mestruale. Continuero cosi fi-
no alla menopausa. Col tem-
Po, si stanno presentando al-
tri problemi. L’osteoporosi &
uno di questi. Non ¢’¢ una cu-
ra specifica. Si va avanti ten-
tando di rimediare ai danni.
Eppure sono fortunata, alme-
No non sono in carrozzina».
Dicono tutti cosi, i malati
rari. Possiedono la capacita
di paragonarsi a chi sta peg-
gio di loro. Ma quanto e stato
difficile per Laura trovare

una forma di riscatto, scorge-
re nel pozzo nero un appiglio
per la risalita. Tre anni fa ha
«incrociato» il buddismo e at-
traverso la meditazione, il
karma, la preghiera, ha impa-
rato ad accettarsi e ad intrave-
dere la possibilita di un’altra
persona accanto a sé. Si, im-
bastire una relazione senti-
mentale.

Per raccontarsi ci chiama
in redazione, una mattina,
qualificandosi con nome e co-
gnome e autorizzandoci a
scriverli er esteso sul giorna-
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le. E come se volesse compen-
sare i lunghi anni di silenzio
durante i quali ha nascosto la
malattia. Neppure le sue ami-
che pil intime sapevano:
«Due anni fa una telefonata
come questa sarebbe stata im-
pensabile, rifiutavo di parlar-
ne. Fin da bambina i maschi
mi prendevano in giro. Ero la
"tappa" della classe, la puffet-
ta. Macché dodici anni, mi ri-
devano dietro, ne avrai si e
no 7. Avvertivo un senso di
inferiorita sempre pilt marca-
to. E naturalmente respinge-
vo ogni tipo di rapporto con
I'altro sesso. Da questo punto
di vista i problemi veri sono
arrivati con la puberta. Solo
ora sono pronta a tirare fuori
la testa. Voglio affidarmi ad
uno psicologo».

Quando a 12 anni venne ri-
coverata in ospedale per I'ar-
trite reumatoide, della malat-
tia di Turner si sapeva ben po-
co. Dopo un lungo giro di visi-
te, medici consultati e ipotesi
diagnostiche sbagliate, una
gastroenterologa interpretod
il quadro dei sintomi in mo-
do corretto. Ad insospettire
la dottoressa, un segno incon-
fondibile, la bassa statura. E
tutti gli scompensi ormonali
legati allo strano mosaico dei

cromosomi. Adesso Laura
vuole aiutare gli altri malati.
Pensa ad un concerto di Car-
men Consoli, la sua cantante
preferita. Vuole collaborare
con Marta Giunti, fondatrice
dell’associazione piemontese
degli amici con sindrome di
Turner. E quante sono le per-
sone «rare» determinate a
sfondare il muro del silenzio,
ad alzare la voce.

Come Lucia Marotta, presi-
dente dell’associazione nazio-
nale sindrome di Sjogren,
che appartiene alla categoria
delle malattie autoimmunita-
rie. Viene scatenata da una ri-
sposta anomala del sistema
di difesa dell’'organismo. I lin-
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fociti attaccano le ghiandole i libro
che producono saliva o lacri-
me. ] malati non possono ave-
re gli occhi lucidi. Hanno un
pianto asciutto. Secondo la
scheda riportata dai siti € una
forma cronica.

Ma Lucia, 47 anni, si ribella
a questa classificazione che &
penalizzante, sostiene, sul
piano dell’assistenza sanita-
ria. Non tutte le cure verreb-
bero rimborsate; ogni Regio-
ne si comporta come vuole:
«Capita di dover pagare perfi-
no le lacrime artificiali» dice.

MARGHERITA DE BAC

Ileana Di Fraia ci chiama spes-

so. Abita a Rocca di Papa, vici- Siamo

no Roma, e passa le giornate solo noi
chiusa in casa perché soffre di Margherita De Bac

di sensibilita chimica multi-
pla. E refrattaria ad ogni so-
stanza chimica, perfino al-
I'odore dell’alcol. «C’ho paura
a campav, si sfoga. E il giorno

Quindici storie di persone
colpite da malattie rare,
meno di 5 casi ogni 10.000
abitanti. Le racconta in un

dopo telefona di nuovo: «Mi libro che riesce a
scusi, ma sono sempre da so- trasmettere senza retorica il
la, non so con chi parlare....» dramma, ma anche fa voglia
Margherita De Bac di lottare, di queste persone,
. v exmee  om Margherita De Bac,
Rimborsi difficili g

_ ' S giornalista scientifica del
Lucia: «<Mi capita di Corriere della Sera.

dover pagare perfino
le lacrime artificiali»
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