
sopportaremegliola faticaeil caldo.

Sonodiventatacampionessaitalianae

parteciperòal CampionatoEuropeo...
Chi l'avrebbedetto?Nonostantela

fibrosi cisticacercosempreditrovare
dentrodime laforzaperaffrontare

La
fibrosicistica(FC) è lapiùdiffusa

malattiageneticagravenelle
popolazioniconpellebiancae
interessain egualmisura uominie
donne.In Italia nasceun bambinocon
FCognicirca2.500- 3.000 esi stima
unaprevalenzacomplessivadi quasi
7.000personemalate.LaFCcolpisce

diversiorgani,prevalentemente
pancreas,bronchiepolmoni.

CAUSE. Ètrasmessa
ereditariamentedacoppiediportatori
sani,chehannounasola copiadel
geneCFTR mutato,ereditataaloro
volta daun genitore(sonomoltorare
lemutazionioccorseexnovonella

singolapersona).Unacoppiadi

portatoripuò trasmetterelamalattia
al 25%deifigli, quandoquestiricevono
daentrambii genitori il genemutato.
Sonocirca2,5milionii portatorisani in

Italia. Lapersonamalataha quindi due
copiedigeneCFTRmutato,equesto
determinal'assenzao la scarsa
funzionalitàdi unaproteina,chiamata
proteinaCFTR, situatasulla membrana
delle celluleepitelialie deputataad
assicurarela giustaidratazionedelle
secrezionidivari organi:sono le

secrezionidenseepocoscorrevoliche
determinanoostruzionidei lorocanali
coninfezioni edannoprogressivo
dell'organo.

SINTOMI. La FCpuòpresentarsigià

alla nascitaconocclusione

dell'intestino(ileodameconio).I
sintomipiù comunisonolatosse
frequenteecronica,coneventuale

tutte le sfidechela vita mi impone,

anchesenonè semprefacile.Sono
certaperòdiavereun'animaspeciale

chemi seguedall'alto:si chiama
Angelica,eraunaragazzaconlamia
stessamalattia,cheèmancataasoli26

espettorazione,causatadainfezionee
infiammazionebroncopolmonare;il

difettodicrescita conscariche
intestinalivoluminoseefrequenti
(quandoil pancreasnonfunziona);

questiealtri sintomipossono
comparirefindalleprimesettimanedi

vitao manifestarsipiù tardi, in
dipendenzaanchedallamaggioreo
minoregravitàdellemutazionidel
geneCFTRereditato.

DIAGNOSI. In Italia quasitutti i

neonativengonosottopostiatestdi
screeningperFC, chepermettedi

diagnosticarelemalattianelprimo

mesedivita. Laconfermaarriva col test
del sudore,eventualmentecombinato
col testgenetico,esamiattuabili

ancheinetàsuccessivedi frontea
sintomisospetti.Prima di affrontare

unagravidanzaèraccomandatoa
tuttelecoppiedifuturi genitoridifare
il testgenetico,specieseviè
familiarità perFC. Nellagravidanzada

coppie di portatori èpossibile
ricorrerealtestgeneticosucellule

placentaridel fetoalla decima
settimana(diagnosiprenataleper

villocentesi)peraccertareoescludere
la malattianelfeto.

TERAPIE.Si somministranoenzimi

pancreatici,vitamineealimentazione
sostenutaperaiutareladigestionee
assicurarelacrescita.Lesecrezioni

bronchiali stagnantivengonotrattate
conmucolitici peraerosole
fisioterapiadrenante.L'infezione

respiratoriaè trattataconcicli

antibiotici,ancheperaerosol
prolungatoquandocronicizza.Le

possibili frequenticomplicanze
(diabete,epatopatia,ostruzioni
intestinali,pneumotorace,
insufficienzarespiratoria,tra le più
comuni),hannotrattamentispecifici.A
partire daunacertaetà,oggisono
disponibilinuovi farmaci(modulatoridi
CFTR)in gradodi correggerealla radice
la proteinaCFTRmutatanella maggior
partedellepersonemalate.Sono
necessariperiodicicontrolli presso
centrispecializzatiperFC, conspecifici
esami,soprattuttopervalutarela

funzionerespiratoriaecontrollarele

infezioni respiratoriebatteriche.

INTERVENTI.Si ricorrealla chirurgia

intestinaleperalcunibambininaticon

ileoda meconio.Nelle formeavanzate
diFC lachirurgia puòrisolverealcune
complicanzepolmonari.L'ossigeno-

terapia èd'obbligonell'insufficienza
respiratoria,maquandoquesta
diventagraveeirreversibilesi ricorreal
trapiantodi polmoni.

QUALITÀDELLA VITA. Seguendo
fedelmentelecuresi puòavereuna

vita «normale»conFC,anchesela sua
durataèmediamentealquantoridotta
rispettoaquelladellepersoneche
non hannoFC.Èfondamentaleil

supportodellafamiglia d'origineche,
fin dall'infanzia, educail bambinoad
affrontaretutti gli aspettidellavita con
atteggiamentopositivoeattitudine a
socializzare.

RICERCA.Stapuntandosufarmaci
che,in aggiuntaaquelli checurano
sintomie complicanze,trattanoil

difettochene staalla base,laproteina
CFTR mutata.Esistannostudiando
anchepercorsialternativi,più radicali,

compresiquelli chepossonoagire

direttamentesulgeneCFTRmutato.In
Italia èmoltoattiva in questadirezione
laFondazioneRicercaFC(FFC).

anninonostanteiltrapianto

polmonare.Mihainsegnatolei a non
mollaremai,eneimomentipiù duri,

mi ripeto lafraseconcui lei mi ha
lasciato:«Seitutti i limiti chesuperi».

RacheleSomaschini

Screeningneonatale
per individuarelamalattia
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anniho volutoil motardal postodel
motorino.Nonho maiavutouna
bambola,mi sonosemprepiaciutele
macchine.Appenadiciottenneho

presolapatenteela licenzasportivain
tempirecordedopoqualchemeseho
fattola miaprima garasu unavettura
storicain coppiaconpapà,anchelui
grandeappassionatodi motori. Il rally

èsemprestatoun sognochecredevo
irrealizzabile,finoaquandoè capitata
l'occasionedi provarciepassodopo

passohoiniziato acapirechenon era
impossibileecheavrebbepotuto

diventarerealtà.Oggi miallenodue
orealgiornoemi tengosemprein
movimento:lo sportècomeuna
secondaterapia,perchél'allenamento
aerobicoespandei polmoni emi

permettedi espellereil mucoin
eccesso.Legareneimesi estivi
rappresentanounproblemapervia

delletemperaturemoltoelevate:la
fibrosi cistica, infatti,portaaun

dispendiodi sodioeccessivoche

dev'esserecostantementereintegrato
ondeevitaredisidratazione.

Con l'esperienzaho imparatoa
gestirmisempremeglio eoraho

trovatol'allenamentoadattoperessere
performantein ogni garaeho scoperto
cheilmio fisicoallenatomiaiutaa

D
all'annoprimache
nascessinellamia
regione,la Lombardia,
eradiventato

obbligatoriolo
screeningneonatale:avevosolopoche
settimanedivitaquando i miei
genitorihannoscopertochepotevo
essereaffettadafibrosi cistica. La

confermadella diagnosièarrivatacon

il testdel sudoreepoi con un'indagine
accuratadelDna:26 annifalenotizie
suquestamalattiaeranocatastrofiche,
l'aspettativadi vita deibambini con

fibrosicisticaerabassaeperi miei è

statounoshock.Nessunoprimadi me
in famigliaavevasoffertodi questa

patologiama,dagliesamigeneticia
cui siamopoistati sottopostitutti
quanti,mammaepapàhanno
scopertodi essereentrambiportatori
sanidella malattia.A solitremesidi
vitaho cominciatoil miopianodi

terapie:aerosolmattinaeserain
braccioamiamammaepoi lunghe

sedutedifisioterapiarespiratoria,
moltevitamine,farmaci,pasti

ipercaloricisupercontrollatievisite
periodicheperil monitoraggiodella

malattia.Nascerecon lafibrosi cistica

ti responsabilizzapresto,haiuna

spadadi Damoclesulla testa,una
compagnainvisibilemacattiva.
Nonostanteiprogressimedici,ho
tuttoraunaroutinepesantedaportare

avantiognigiorno chesi intensificacol

passaredeglianni,perchéconvivocon

unapatologiadegenerativa.In

famigliamisveglioprimadi tutti per
farela fisioterapiarespiratoria,

colazione,pastiglieeantibioticie poi
possoiniziare lavita di tutti i giorni. Il

mucodensochesi depositanei
polmonimi rendemoltovulnerabile e

ho imparatofin da piccolissimaa
proteggermidall'ambientee dagli
altri,evitandoi luoghiaffollati, parchi
acquatici,terme,discoteche,anchese

nonsempreèpossibilefarloal 100%.

IL MOTARD A14ANNI

Nonostantetutto sonocresciuta
serenamente,ho avutoun'infanzia
feliceanchesemai spensieratae
soprattuttoho bruciatosempreunpo'
le tappe,con il desideriodi
raggiungeremolti obiettivi
precocementeper il timore dinon
averneil tempo.Sonocresciutacon la

passioneperi motori elavelocità.La

miafamiglia, chemihaaiutatosempre
tantissimonelfarmi accettarela

malattia,miportava all'autodromodi
Monzafin da quandoero piccola ea14

Campionessa
di rally in barbaalla
FIBROSICISTICA
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