Malattie rare: quando 1la
medicina non vede la zebra
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In medicina esiste una regola non scritta: “se senti rumore di
zoccoli, pensa al cavallo, non alla zebra”.

Significa che i medici sono addestrati a cercare sempre la
diagnosi piu comune. Ma cosa succede se sei davvero una zebra?

Succede che il percorso per ottenere risposte diventa un
labirinto di incertezze. I1 28 febbraio ricorre la Giornata
Mondiale delle Malattie Rare, un momento per ricordare che cio
che & raro nei numeri puo essere enorme nella realta.

[J[Cosa si intende per malattia rara?

Una malattia si definisce rara quando colpisce meno di 5
persone su . Ma la prospettiva cambia se guardiamo il quadro
completo che emerge dalle analisi dell’Istituto Superiore
della Sanita e dal portale Orphanet:
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1. Oltre 7000 patologie rare conosciute;
2. in Italia: 2 milioni di persone;
3. nel mondo: 300 milioni di persone

Le malattie rare, nel loro insieme, non sono un fenomeno
marginale. Sono una parte strutturale del sistema sanitario e
sociale, che spesso fatica a rispondere alle complessita del
singolo.

[JLa sfida della diagnosi: quanto conta il tempo?

Il problema principale non e solo la cura, ma il tempo. In
media, come riportato dal “Rapporto MonitoRare 2024 di
Uniamo”, servono dai 4 a 7 anni per ottenere una diagnosi
corretta.

Senza un nome per la propria patologia, i diritti restano
bloccati tra burocrazia e lacune informative. Una diagnosi
tempestiva € la chiave necessaria per accedere a tutele
fondamentali, come:

esenzioni sanitarie (fondamentali per esami e visite);
accesso a centri di riferimento specializzati;

- piani terapeutici personalizzati;

riconoscimento dell’invalidita civile e della Legge 104;
= supporto scolastici o lavorativi adeguati.

Questi non sono privilegi, sono diritti.

[J[Cosa significa convivere con una malattia rara?

La rarita non e solo una caratteristica medica, € una
condizione che genera isolamento.
Vivere questa realta significa spesso:

1. non sentirsi creduti durante i primi sintomi;
2. doversi trasformare in “esperti” della propria
patologia;



3. cercare informazioni in modo autonomo;
4. coordinare specialisti diversi tra loro;
5. affrontare costi e iter amministrativi complessi.

[[Servizi concreti, non retorica

Spesso chi convive con una malattia rara viene definito
“coraggioso”.
Ma la retorica dell’eroismo non deve sostituire l’efficienza
del servizi.

Chi affronta una condizione di fragilita ha bisogno di
risposte strutturali:

- diagnosi precoci e screening neonatali estesi;

= accesso ai farmaci orfani: medicinali fondamentali per
la cura, chiamati cosi perché le aziende spesso non
hanno interesse a produrli a causa del basso numero di
pazienti;

- sostegno qualificato a casa, scuola e lavoro;

= ricerca scientifica costante e finanziata.

La dignita non deve essere una conquista ottenuta con fatica,
ma uno standard garantito a tutti.

[[Caregiver: molto piu di un supporto emotivo

Accanto a ogni persona con una malattia rara c’e quasi sempre
un caregiver: un genitore, un partner o un familiare. Questa
figura non e solo un supporto emotivo, ma un vero coordinatore
sanitario.

Gestisce la documentazione, organizza le visite e diventa il
punto di riferimento costante per 1 medici. Un lavoro
silenzioso che merita tutele concrete e una rete di supporto
dedicata.



JIn&Valid: orientamento quando la rarita diventa
complessita

Se il sistema fatica a gestire la complessita, In&Valid nasce
per supportarla. Siamo una pilattaforma creata per abbattere
1’isolamento informativo e accompagnare persone con disabilita
e caregiver. Cosa facciamo per te?

Orientamento: ti aiutiamo a navigare tra leggi, servizi e
tutele.

Consapevolezza: ti forniamo gli strumenti per conoscere i tuoi
diritti.

Supporto: evitiamo che tu debba “navigare al buio” a causa di
una diagnosi poco comune.

[[Hai bisogno di supporto?

Scopri come In&Valid puo affiancarti nella tutela dei tuoi
diritti e delle tue opportunita.
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