
L a storia della Medicina è costella-
ta di successi e fallimenti, di sco-

perte sensazionali e sofferenze inaudi-
te. A volte, e inevitabilmente, la realiz-
zazione di un’innovazione richiede
tempi relativamente lunghi rispetto al-
le necessità dei pazienti. Difficoltà me-
dico-scientifiche, considerazioni eti-
che e lentezze burocratiche possono
ostacolare la ricaduta pratica delle
nuove conoscenze e tecnologie. Si
produce così un doloroso scollamento
tra le speranze indotte dalla scienza e
amplificate dai media e le possibilità
di modificare realmente la vita dei
soggetti malati. 

La maggior parte dei pediatri può
ricordare qualche bambino, con ma-
lattie gravi ed evolutive, che sia stato
esposto in modo critico a questi cam-
biamenti, a volte ottenendone rapido
e insperato benefico, altre volte giun-
gendo solo a prolungare le proprie
sofferenze e quelle dei familiari in un
involontario accanimento terapeutico.
Questi soggetti, che si trovano a intra-
vedere grandi innovazioni con incerte
ricadute, meritano particolare atten-
zione sotto il profilo delle scelte eti-
che e scientifiche. 

La testimonianza di alcuni casi può
fornire spunti utili per interpretare le
possibili ricadute di nuove scoperte
scientifiche, con le loro implicazioni
etiche e umane. 

Le prime due storie, tratte dalla let-
teratura scientifica, iniziano mezzo se-
colo fa e riguardano due malattie al
tempo usualmente fatali. Retrospetti-
vamente, il nostro giudizio su queste
storie non può che essere influenzato
dal loro epilogo, ma a priori le proble-
matiche etiche e scientifiche in di-
scussione nei due casi sono del tutto
paragonabili.

Nella seconda parte del lavoro di-
scuteremo due casi più recenti, del-
l’esperienza personale, anch’essi con
evoluzioni diverse e problematiche
simili.

IL BAMBINO NELLA BOLLA 

Immunodeficienza grave al tempo della
rivoluzione molecolare dell’Immunologia

La storia del piccolo David, cono-
sciuto anche come the bubble boy, il
bambino nella bolla, è stata più volte
descritta in articoli scientifici, in rivi-
ste divulgative, in un documentario e
in un film (The boy in the plastic bub-
ble, 1976, di Douglas Day Stewart;
PBS American Experience, 2006)1,2. 

I genitori di David avevano in pre-
cedenza avuto una bambina sana e un
maschio deceduto per immunodefi-
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Alcune malattie incurabili sino a qualche decennio fa ora possono avere prospettive di vita dignitose se non addi-
rittura libere da patologia. Tuttavia non tutto quello che è innovativo o presunto tale è sempre utile per il benesse-
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RARE DISEASE AND RECENT ADVANCES IN MEDICINE: 
AN ETHICAL AND SCIENTIFIC CHALLENGE  

Key words
Rare diseases, Innovative therapies, Genetic screening, Bioethics

Summary 
Recent advances in medicine are providing new opportunities to treat rare and complex
disorders. Precision therapies are being developed to target molecular processes crucial
to the disease pathogenesis. Media often present technological advances raising great
hopes. However, the journey on the road of medical innovation can be extremely
bumpy for some patients. Indeed, subjects living during a period of innovation and me-
dical changes may just face failures, both in terms of frustrated hopes as well as suffe-
ring. Indeed, novel treatments do not always lead to a cure for the disease and the choi-
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concerns science and humanism. The paper describes four stories of children with rare
disorders who had different outcomes and discusses how difficult the best scientific and
ethical choices can be when novel treatments are proposed.
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cienza combinata grave legata al cro-
mosoma X (X-SCID), all’inizio degli
anni ’70. Al momento in cui i genitori
hanno deciso di cercare un terzo fi-
glio, non c’era modo di effettuare una
diagnosi prenatale né essi sarebbero
stati disponibili all’interruzione della
gravidanza. Tuttavia, nel pieno della
rivoluzione biologica e tecnologica in
atto in quel periodo, i medici offrirono
la possibilità di accogliere in una ca-
mera sterile di plastica il nuovo nato,
permettendogli di crescere al sicuro
da infezioni fintanto che non sarebbe
stato possibile curarlo con il trapianto
di midollo o addirittura con la terapia
genica. Tutto questo sarebbe stato re-
so possibile grazie all’attuazione di
uno specifico progetto di ricerca pres-
so l’ospedale pediatrico di Houston e
il bambino sarebbe stato, nel bene e
nel male, l’oggetto della ricerca1-5.

Sfortunatamente, la sorella non era
HLA-compatibile e la terapia definitiva
venne di volta in volta rimandata. Cre-
scendo, David faticava a gestire il con-
flitto tra la paura delle infezioni, che gli
era stata trasmessa allo scopo di preve-
nire i suoi tentativi di evasione, e il de-
siderio di entrare in un mondo reale,
che poteva conoscere con lo studio
scolastico ma non con l’esperienza di-
retta. La sua crisi venne forse parados-
salmente peggiorata quando la NASA,
confezionando per lui una speciale tuta
sterile, gli permise di effettuare alcune
passeggiate al di fuori della sua “gab-
bia”, così angusta e sicura al tempo
stesso (Figura 1). Lo sviluppo psicolo-
gico del ragazzo venne descritto in una
pubblicazione dalla psicologa a lui de-
dicata nell’ambito del progetto, la qua-
le scrisse anche un piccolo libro che
tuttavia fu costretta presto a ritirare
dalla circolazione6. 

A 12 anni, constatata l’impossibilità
di affrontare l’adolescenza nella bolla,
sfruttando procedure innovative, ven-
ne finalmente effettuato un trapianto
di midollo dalla sorella5. Sfortunata-
mente la procedura venne seguita dal
decesso del bambino a causa di un
linfoma di Burkitt, correlato alla riatti-
vazione del virus di Epstein-Barr nelle
cellule ricevute dalla sorella. Si accese
un dibattito sul valore bioetico di scel-
te mediche che, forse per un eccessi-

vo positivismo scientifico, non aveva-
no saputo in ultima analisi bilanciare i
rischi e benefici dell’operazione7-9. 

Ancora oggi non possiamo dire con
certezza se l’esperienza di David ab-
bia rappresentato maggiormente un
trionfo della tecnologia o una errata
stima dei limiti della Medicina. Certa-
mente, l’eventuale successo curativo
avrebbe cambiato la nostra opinione
di oggi. Al di là di ogni giudizio, David
è solo uno dei tanti bambini che ha at-
traversato, con le sue speranze e le
sue disfatte, un periodo di intensa tra-
sformazione delle conoscenze e tec-
nologie mediche. 

La Figura 2 rappresenta la vita del
bambino all’interno di una cronologia
ricca di importanti avanzamenti. Solo
pochi bambini con SCID sopravvive-
vano dopo il trapianto di midollo pri-
ma della nascita di David10-13. Solo ne-
gli ultimi vent’anni, il trapianto di mi-
dollo nelle immunodeficienze gravi ha
raggiunto risultati soddisfacenti, an-
che ricorrendo a donatori non familia-
ri HLA-identici, grazie a diversi fattori
tra cui la diagnosi precoce della malat-
tia (per mezzo di screening o per fa-
miliarità) e l’ottimizzazione delle pro-
cedure14,15. La terapia genica è stata
proposta all’inizio degli anni 200016,

Figura 1. David in una passeggiata nella tuta spaziale della NASA. Il bambino ha presto rifiutato
questa possibilità, evidenziando il contrasto tra il sentimento di potere della tecnologia e i bisogni
psicologici di un ragazzo in crescita. 

Figura 2. La vita di David confrontata con la cronologia dei principali avanzamenti nella cono-
scenza e cura della X-SCID (da voce bibliografica 51, modificata).

1971 - Nascita e trasferimento nella
bolla

1974 - Costruzione di una nuova
bolla a casa del bambino

1975 - Dibattito bioetico sul caso 
di David

1977 - Tuta spaziale della NASA
per uscire in sicurezza 
dalla bolla

1978 - Iniziali crisi psicologiche 
1983 - Trapianto di midollo 

dalla sorella 
1984 - Linfoma di Burkitt e decesso
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poi temporaneamente accantonata a
causa di un aumentato rischio leuce-
mico17, fino al recente sviluppo di nuo-
vi sistemi più sicuri18,19. 

KHALED, “BAMBINO IMMORTALE”

Nel 1962, in Portogallo, un lattante
di nome Khaled viene valutato per
una grave anemia, con diagnosi finale
di morbo di Cooley (beta-talassemia
major)20,21. 

La Figura 3, che riproduce l’espe-
rienza del Centro per la microcitemia
di Ferrara, mostra che all’epoca la ma-
lattia era pressoché invariabilmente le-
tale nei primi anni di vita (vedi curve
di sopravvivenza delle coorti nate pri-
ma del 1965). L’esecuzione di trasfu-
sioni di sangue poteva migliorare l’a-
nemia ma, come spiegò il prof. Fanco-
ni in occasione di un consulto, nel ca-
so di Khaled questa procedura, pur in
grado di posticipare la morte del bam-
bino di qualche anno, avrebbe finito
per aumentarne le sofferenze, a causa
del danno multiorgano da sovraccari-
co di ferro. Tuttavia, la forma di talas-
semia di Khaled non si rivelò delle più
gravi e un paio di anni più tardi i geni-
tori poterono rivolgersi a Boston, al
dott. David G. Nathan, che cominciava

a osservare graduali miglioramenti
nella sopravvivenza dei suoi pazienti.
Quando venne avviato il programma
di trasfusioni per Khaled, infatti, l’idea
che fosse possibile sviluppare un trat-
tamento di ferrochelazione stava pren-
dendo piede, anche se le esperienze
iniziali con somministrazione intramu-
scolari avevano ancora scarsa effica-
cia22,23. Progressivi miglioramenti si ot-
tennero dapprima con la somministra-
zione endovenosa continua del farma-
co e poi con quella sottocutanea
(1977), che poteva essere effettuata a
domicilio con infusione notturna attra-
verso pompe portatili a batteria. Le
coorti di pazienti nate dopo il 1970
hanno mostrato un progressivo incre-
mento di sopravvivenza grazie ai pro-
gressi della ferrochelazione, alla sop-
pressione dell’eritropoiesi patologica
con regimi supertransfusionali, alla
prevenzione e cura delle infezioni vira-
li legate alle trasfusioni24-28 (Figura 4). 

La storia di Khaled e dei progressi
nella cura di questa malattia è descrit-
ta in un libro di Nathan e in un più re-
cente aggiornamento sulla rivista
dell’Università di Harvard20,21. Storie
simili sono testimoniate da tanti pe-
diatri ed ematologi che hanno seguito
bambini con beta-talassemia nati tra la
fine degli anni ’60 e i primi anni ’70.

Oggi il peso della malattia è ridotto
ancor di più grazie ai programmi di in-
dividuazione dei portatori e alla pre-
venzione della nascita di bambini ma-
lati29,30. I pochi bambini talassemici
che ancora nascono in Italia possono
contare dai primi anni su un program-
ma di trasfusioni e chelazione e, in al-
cuni casi, sul trapianto di midollo e in
futuro sulla terapia genica31.

LA STORIA DI PIERO 

Conoscere l’origine per curare meglio. 
Ovvero: l’impatto delle analisi 
genetiche sulle terapie di precisione

La storia di Piero comincia alla na-
scita, con un quadro che ricorda le in-
fezioni congenite del gruppo TORCH:
citopenia multilineare ed epatopatia
colestatica progressiva. Inaspettata-
mente il bambino supera spontanea-
mente le prime difficoltà, fino ad alcu-
ni anni più tardi, quando si presente-
ranno altri sintomi, prima con febbri
inspiegate, poi artrite progressiva, in
assenza di chiari segni di flogosi. I
trattamenti convenzionali dell’artrite
idiopatica giovanile (metotressato,
cortisone) si mostrano scarsamente
efficaci e la malattia si arricchisce di
nuovi elementi nonostante numerosi

1962  -  Nascita e diagnosi 
1964  -  Consulto con Fanconi
1968  -  Cura a Boston e inizio 
            trasfusioni
1972  -  Ferrochelazione im
1974  -  Segni di sovraccarico 
            marziale
1976  -  Ferrochelazione ev
1977  -  Desferrioxamina sottocutanea
1980s -  Infezioni da HCV e HIV 
2001  -  Peggioramento cardiologico
            e trattamento
2003  -  Chelazione orale
2006  -  Trattamenti antivirali per 
            HIV e HCV
            Dolore osseo e osteoporosi
            trattati con vitamina D

Figura 3. La vita di Khaled confrontata con la cronologia dei principali avanzamenti nella cono-
scenza e cura della beta-talassemia major (TMO = trapianto del midollo osseo). Il grafico riporta la
sopravvivenza di diverse coorti di pazienti in seguito a successivi adeguamenti del trattamento (da
voce bibliografica 51, modificata). 

Figura 4. La tabella del Lancet nel lavoro stori-
co sulla ferrochelazione del 1976. La possibilità
di combattere il sovraccarico di ferro ha per-
messo di sottoporre i pazienti a regimi trasfu-
sionali in grado di sopprimere l’eritropoiesi
inefficace e le sue conseguenze patologiche.
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tentativi terapeutici con farmaci anti-
reumatici (micofenolato mofetile, aza-
tioprina) e farmaci biologici (anti-
TNF-alfa, anti-IL-1). Dopo i dieci anni
di vita il bambino svilupperà alcuni se-
gni clinici suggestivi di lupus eritema-
toso sistemico, come una transitoria
nefropatia, un’incostante positività de-
gli anticorpi anti-DNA, la comparsa di
geloni, ulcerazioni cutanee, deforma-
zioni articolari a carico di mani e piedi
e noduli panniculitici che esitano in
aree di lipodistrofia. In seguito ad al-
cuni episodi di intensa cefalea, viene
eseguita una RM cerebrale che mo-
stra la presenza di piccole alterazioni
leucodistrofiche subcorticali. La pro-
gressione della malattia è costante no-
nostante il trattamento steroideo che
diventa presto cronico, contribuendo
a un grave difetto di accrescimento.
Verso l’età di 15 anni, il ragazzo si pre-
senta molto limitato nei movimenti, fi-
no a richiedere l’ausilio della sedia a
rotelle per gli spostamenti. La com-
plessità della storia aveva più volte
suggerito l’esistenza di una causa mo-
nogenica alla base della sua malattia,
ma solo nel 2015 l’utilizzo del test del-
la signature interferonica e l’analisi
dell’intero esoma (WES, Whole Exome
Sequencing) hanno permesso di giun-
gere alla diagnosi: Piero ha una malat-
tia mai descritta in precedenza, che
rientra nei disordini congeniti infiam-
matori legati a iperproduzione di in-
terferoni di tipo 1. Nello specifico, la
malattia è dovuta al difetto della DNA-
si-2, enzima lisosomiale necessario a

smaltire gli acidi nucleici derivati da
infezioni o da detriti cellulari. I difetti
di questo enzima portano alla stimola-
zione continua della cellula da parte
degli acidi nucleici rilasciati nel cito-
plasma, con una risposta infiammato-
ria basata sulla produzione di interfe-
roni antivirali32. La conoscenza delle
cause della malattia ha permesso di
proporre nuovi approcci terapeutici su
base patogenetica, con grande vantag-
gio clinico per il ragazzo. In particola-
re, è stata somministrata una miscela
di antimalarici (idrossiclorochina e
mepacrina) sulla base di recenti dati
che dimostrano come questi farmaci
possano contrastare la risposta della
cellula agli acidi nucleici indigeriti e la
conseguente infiammazione interfero-
nica33. Inoltre, è stato possibile effet-
tuare un trattamento sperimentale
con nuovi farmaci antireumatici in
grado di bloccare la risposta dell’orga-
nismo a livelli eccessivi di interferone
(JAK-inibitori), recentemente proposti
anche per altre interferonopatie34. 

La Figura 5 allinea l’infanzia di Pie-
ro con alcune innovazioni significative
nel campo della Reumatologia pedia-
trica. La caratterizzazione di un grup-
po di malattie infiammatorie caratte-
rizzate dalla prevalente disregolazione
della via degli interferoni è relativa-
mente recente anche se già da alcuni
decenni era stata descritta una condi-
zione simile alle infezioni congenite
da virus e legata all’inappropriata pro-
duzione di interferoni di tipo 1 (sin-
drome di Aicardi-Goutières)35. Più re-

centemente, ci si è resi conto che una
disregolazione genetica dell’infiam-
mazione interferonica può sottendere
anche a forme precoci e complesse di
lupus eritematoso sistemico36. La mi-
surazione della cosiddetta signature
interferonica nelle cellule del sangue
permette di avere un segno indiretto
dell’esposizione dell’organismo all’ec-
cesso di questa citochina e di selezio-
nare casi complessi per le successive
analisi genetiche37. L’analisi dell’eso-
ma ha costituito un altro avanzamento
fondamentale perché in alcuni casi co-
me quello di Piero può permettere di
indirizzare meglio il trattamento, an-
che sfruttando farmaci innovativi32,38.
Nel caso di Piero, i nuovi trattamenti
hanno permesso di restituire l’autono-
mia al ragazzo migliorando profonda-
mente la sua qualità di vita.

NASCERE CON L’ATROFIA SPINALE 
MUSCOLARE AL TEMPO DELLE NUOVE
TERAPIE

Mario nasce nel dicembre 2015,
con lieve prematurità e ipotonia che
persiste a domicilio ad alcune settima-
ne dalla dimissione. Il mancato rag-
giungimento delle più elementari tap-
pe motorie, come il controllo del ca-
po, porta presto alla diagnosi di atro-
fia spinale muscolare (SMA), per la
quale possono essere proposti solo
trattamenti di supporto respiratorio e
nutrizionale secondo gli standard cor-
renti (Figura 6). 

A 10 mesi, quando in seguito al pri-
mo episodio di insufficienza respirato-
ria venne avviato un programma di
ventilazione non invasiva (NIV), i ge-
nitori cominciarono a realizzare quale
fosse il ruolo delle cure palliative nella
storia naturale della malattia e decise-
ro di non offrire al bambino tratta-
menti aggressivi come la tracheoto-
mia. In altre parole, cominciarono a
elaborare il pietoso senso di un lutto
anticipato.

Tuttavia, proprio in questa fase gli
scienziati dimostrarono che il farmaco
nusinersen è in grado di indurre le
cellule muscolari a esprimere il gene
SMN2, capace di sostituire il gene di-
fettoso (SMN1) e rallentare la progres-

Figura 5. La vita di Piero confrontata con la cronologia dei principali avanzamenti nella conoscenza e cura
delle interferonopatie (da voce bibliografica 51, modificata). 

1999 - Citopenia ed epatopatia
          neonatali
2005 - Artrite idiopatica giovanile
          progressivamente deformante
          Nefropatia, anticorpi 
          anti-DNA, panniculite, 
          lipodistrofia
2014 - Grave lipodistrofia, artrite,
          ulcerazioni e disabilità
2015 - Signature interferonica 
          positiva e diagnosi genetica
          con analisi dell’esoma
2016  - Doppia terapia con 
          antimalarici
2016 - Trattamento con JAK-inibitori
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sione della malattia, o addirittura per-
mette il raggiungimento di nuove tap-
pe motorie. Questa scoperta si è ac-
compagnata a grande entusiasmo, an-
che per la prospettiva di prolungare la
vita dei bambini fino a quando potran-
no giovarsi di un altro progresso della
Medicina: la terapia genica della
SMA39. I genitori di Mario accettarono
l’utilizzo di questo farmaco innovativo,
che fu somministrato per via intrate-
cale a partire dall’anno di età. Dopo i
primi mesi di terapia, il bambino ha
mostrato la ricomparsa di piccoli mo-
vimenti degli arti inferiori, un miglio-
ramento respiratorio con riduzione
della durata della NIV e un migliora-
mento della capacità di deglutire. I
progressi tuttavia restarono relativa-
mente limitati, tanto che buona parte
delle competenze acquisite sembraro-
no perdersi in seguito a un nuovo epi-

sodio di polmonite da inalazione. La
progressione della malattia divenne
nuovamente evidente rispetto all’età,
finché un’ultima infezione respiratoria
più grave indusse i genitori ad accet-

tare le cure palliative, che condussero
il bambino in pace fino al decesso. La
madre dirà: “non ho mai permesso a
un raffreddore di portarsi via il mio
bambino, ma non gli ho neanche mai

Figura 7. La vita di Mario confrontata con la cronologia dei principali avanzamenti nella cono-
scenza e cura dell’atrofia spinale muscolare 1.

Figura 6. Standard per il trattamento dei bambini con atrofia spinale muscolare in base alla progressione della storia naturale della malattia (da voce
bibliografica 40, modificata). 

Dicembre 2015 - Nato ipotonico
Maggio 2016  - Diagnosi di atrofia

spinale muscolare 
Ottobre 2016  - Insufficienza 

respiratoria e avvio
della ventilazione
non invasiva

Dicembre 2016 - Avvio di nusinersen
intratecale

Gennaio 2018 - Polmonite 
da aspirazione

Febbraio 2018 - Insufficienza 
respiratoria

Maggio 2018  - Decesso in cure 
palliative

Decesso

Esami fisici

Funzione polmonare, 
picco di flusso durante la tosse,

forza dei muscoli respiratori

Rx del torace, 
studio del sonno

Valutazione 
della deglutizione

Ventilazione non invasiva 
notturna

Ventilazione non invasiva 
notturna o continua

Liberazione delle vie aeree 
con assistenza tosse

STORIA NATURALE VALUTAZIONE INTERVENTO

Respirazione normale

Debolezza della muscolatura bulbare 
in fase inspiratoria ed espiratoria

Infezioni toraciche

Disturbi 
della respirazione 
associati al sonno

REM

Tosse inefficace, 
ridotto picco di flusso 

durante la tosse

Disfunzione 
della deglutizione

Disturbi 
della respirazione 
associati al sonno 

NREM e REM

Insufficienza ventilatoria diurna
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chiesto di vincere le Olimpiadi per vi-
vere tranquilli. Amarlo significa anche
lasciarlo andare”. 

La SMA è la malattia genetica più
frequentemente responsabile di mor-
talità infantile nei Paesi sviluppati. La
Figura 7 mostra i principali avanza-
menti riguardo alle conoscenze e alle
cure della malattia, proprio negli anni
intorno alla vita del piccolo Mario. Il
primo avanzamento significativo è sta-
to l’elaborazione del primo Consenso
internazionale sugli standard di cura
nel 2007, documento fondamentale
per aiutare le famiglie ad accettare un
percorso molto difficile senza essere
abbandonati da soli alla responsabilità
di trovare per i loro figli le migliori cu-
re40. Infatti, la scelta delle cure palliati-
ve è particolarmente dolorosa in una
malattia come questa che vede intatto
lo sviluppo cognitivo del bambino e la
sua attitudine a comunicare. La morte
sopraggiunge di solito dopo una più o
meno prolungata agonia in bambini
che ricevono cure piuttosto aggressi-
ve, che includono la nutrizione e la
ventilazione artificiali. Un’appropriata
informazione, tenendo conto anche
delle inclinazioni etiche e religiose
della famiglia, è fondamentale per aiu-
tare i genitori nella scelta del tipo di
supporto da fornire ai loro bambini41,42. 

Gli avanzamenti attuali, con la di-
sponibilità del nusinersen e il possibi-
le sviluppo della terapia genica rendo-
no le valutazioni ancora più difficili,
spostando da caso a caso la soglia per
scegliere strategie migliori, anche se
non è sempre facile prevedere a priori
se i trattamenti scelti risulteranno in
una migliore aspettativa di vita o in un
prolungamento delle sofferenze43. Di
fatto, il lancio del nusinersen è stato
seguito da accesi dibattiti, sia per le
modalità del trial autorizzativo sia per
la scarsa chiarezza delle indicazioni
d’uso nella pratica reale per ciascuno
bambino44-46. Infine, è bene sottolinea-
re che il costo del farmaco lo rende al
momento difficilmente distribuibile
con equità a tutti i pazienti che potreb-
bero averne beneficio, tanto che pos-
siamo prevedere che la disponibilità
del farmaco possa indirettamente fa-
vorire l’applicazione di programmi di
screening prenatale, similmente a

quello che accadde a Cipro quando
l’introduzione della deferoxamina, al-
lora molto costosa, contribuì ad allun-
gare al tempo stesso la sopravvivenza
e i costi della beta-talassemia47. 

In conclusione, anche per la SMA il
momento di maggiore sviluppo e in-
novazione rischia di trasformarsi, in
alcuni casi, in una fase di maggiori dif-
ficoltà, incertezze e sofferenze48. 

CONCLUSIONI

I periodi di maggior progresso e
innovazione nel campo delle malattie
rare portano con sé grandi speranze,
ma costringono al tempo stesso a ri-
mettere in discussione le scelte tera-
peutico-assistenziali precedenti. Una
fase particolarmente critica può verifi-
carsi per quei bambini con malattie
gravi ed evolutive in cui può essere
molto difficile ricalcolare i costi e i be-
nefici di un nuovo trattamento, spe-
cialmente quando questo è ancora in
fase sperimentale. In questa fase, i
bambini e le loro famiglie sono espo-
sti a numerosi problemi: il rischio di
effettuare scelte senza avere suffi-
cienti elementi di valutazione; le diffi-
coltà mediche e burocratiche legate
all’acquisizione di nuovi farmaci; il
confronto con altre famiglie che per
qualche motivo non possono o non
vogliono effettuare la stessa loro scel-
ta. Per questi motivi, l’innovazione
può talora trasformarsi in sofferenza
e frustrazione. Tutto ciò appare anco-
ra più problematico in bambini con
malattie rare e gravi. Anche dal punto
di vista medico e della gestione della
salute, può essere difficile trovare il
miglior bilanciamento tra cure pallia-
tive e nuove terapie. Senza dimentica-
re che per molte malattie gravi come
la fibrosi cistica, la SMA e la talasse-
mia, è oggi è possibile operare uno
screening genetico e un controllo del-
le nascite49,50. Inoltre, occorre tenere
presenti gli orientamenti etici, cultu-
rali e religiosi dei familiari insieme al-
le considerazioni mediche e di politi-
ca sanitaria, in modo da elaborare al
meglio delle conoscenze, caso per ca-
so, una decisione bioeticamente con-
divisa. 

Articolo riadattato con modifiche dalla
voce bibliografica 51.
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