Fibrosi cistica in divenire
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La Fibrosi Cistica (FC), & una malattia genetica autosomi-
ca recessiva ad espressivita variabile. | fenotipi possono
essere molto differenti tra loro e non sono correlabili al
genotipo. Grazie ad una diagnosi precoce ed ai progressi
della ricerca e delle cure, i bambini che nascono oggi con
FC hanno una mediana di sopravvivenza di 38 anni, men-
tre non superavano l'infanzia cinquanta anni fa, quando la
malattia fu scoperta e si comincio a curarla [1]. Il concet-
to, errato, che sia una malattia pediatrica & stato ormai ri-
considerato da tempo. In Italia i dati del Registro Nazio-
nale Fibrosi Cistica, per problemi contingenti, hanno su-
bito un’interruzione del loro aggiornamento nel 2004 che,
solo recentemente, & ripreso. | dati a disposizione sono
quindi calcolabili solo per stima. Nella maggior parte dei
centri la percentuale degli adulti affetti da FC ha raggiun-
to e superato il 50% del totale dei pazienti in carico. L'au-
mentata aspettativa di vita ed il numero crescente di
adulti con FC ha messo in evidenza problematiche asso-
ciate di notevole rilevanza per la qualita di vita di queste
persone: diabete, dolore, emottisi, epatopatia, pneumo-
torace, incontinenza urinaria, osteoporosi, neuropatie pe-
riferiche, artropatie, insufficienza renale, pancreatite, solo
per citarne alcune. Al momento attuale non vi & un tratta-
mento approvato che possa curare il difetto di base. La
conseguenza ¢ che gli obiettivi della terapia di questa ma-
lattia cronica rimangono la prevenzione dell’'instaurarsi di
danni strutturali del parenchima polmonare, il trattamen-
to delle esacerbazioni polmonari, il mantenimento di uno
stato nutrizionale ottimale, I'identificazione ed il tratta-
mento delle comorbidita, l'alleviare i sintomi e il miglio-
ramento della qualita di vita [2].

L'esperienza ed il confronto con le realta internazionali
[3-6] confermano che chi si deve occupare di FC deve per-
correre un lungo sentiero con molte deviazioni, senza pe-
10 perdere di vista la globalita. La FC pud essere conside-
rata paradigmatica per un approccio olistico ed un lavoro
multidisciplinare in team [7]. Se la care, nella sua globali-
ta di intervento, & assicurata presso Centri FC dedicati,
dove operano specialisti preparati e addestrati all'indivi-
duazione dei problemi specifici e su cosa fare per il loro
trattamento precoce, si ottiene un’aumentata sopravvi-
venza e qualita di vita.
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[I Gruppo dei Fisioterapisti dei Centri di riferimento per la
FC ha stilato di recente un documento sulle core competencies
[8] nel quale si concorda che il fisioterapista che prende
in carico i pazienti FC si deve occupare, oltre che delle tec-
niche di clearance e dell’aerosolterapia, anche dell’eserci-
zio fisico, della ventilazione non invasiva, dell’ossigeno-
terapia, di seguire le pazienti durante la gravidanza, delle
fasi pre e post-trapianto polmonare, e, non ultimo, della
gestione della complicanze tra le quali il dolore. Il dolore
¢ associato ad una ridotta Qualita di Vita (QOL), interferi-
sce con il sonno, genera ansia e depressione ed inoltre
inficia la possibilita di fare efficacemente la fisioterapia
respiratoria e praticare I'attivita fisica [9,10]. L'indagine
condotta da De Grandis e coll. [11] conferma che la perce-
zione del problema da parte dei fisioterapisti concorda
quasi completamente con i dati della letteratura interna-
zionale [9-15]. I limiti dei dati riportati da De Grandis so-
no rappresentati dal fatto che i fisioterapisti hanno rispo-
sto facendo ricorso alla propria esperienza personale. Gli
studi citati basano i loro dati dalla rilevazione diretta del
dolore sui pazienti FC. Ciononostante emerge una co-
scienza da parte dei colleghi relativa al problema dolore,
che deve essere valutato e che pud essere trattato. E au-
spicabile che, in un prossimo futuro, il Gruppo FT/FC della
Societa Italiana per la cura della Fibrosi Cistica — www.si-
fc.it — promuova un percorso di consenso per definire le
modalita di valutazione e quelle di trattamento, soprat-
tutto cercando di agire preventivamente.

La FC, nonostante le nuove cure, comporta, una progres-
sione della malattia con crescente compromissione
dell’apparato respiratorio e riduzione della performance
fisica. La capacita di svolgere esercizio fisico aerobico &
considerato un predittore indipendente di sopravvivenza
[16,17] e i pazienti pit performanti dal punto di vista fisi-
co hanno una migliore QOL e un declino meno rapido
della funzionalita polmonare [18]. Inoltre, I'esercizio fisico
puod avere notevoli benefici nel prevenire |'osteoporosi,
quindi anche il dolore. I fisioterapisti di conseguenza cer-
cano di motivare i pazienti FC a svolgere attivita fisica, ini-
zialmente come attivita sportiva con i coetanei e, succes-
sivamente, con programmi ad hoc che vengono pianificati
dopo una attenta valutazione individuale. Gli strumenti
per valutare possono perd non essere alla portata di tutti i



Centri di cura. L'individuazione di
test meno costosi appare una possi-
bilita “attraente”. Se i dati ottenuti
da Mamprin e coll. [19] potessero es-
sere avvalorati da altri studi, i fisiote-
rapisti che lavorano in setting con ri-
sorse umane ed economiche limita-
te, avrebbero maggiori possibilita
per poter valutare e pianificare i pro-
grammi specifici di ricondizionamen-
to allo sforzo con potenziali benefici
per i pazienti FC.

Il ruolo della cura & quindi assodato,
anche se non sempre i livelli di evi-
denza sono alti. Per comprendere in
chiave moderna i problemi dei pa-
zienti e cid che la comunita scientifi-
ca affronta insieme alle persone con
FC ed ai loro caregivers, Braggion e
Bresci [20] rispondono a cinque do-
mande chiave. Le risposte ci aiutano
a capire cosa ¢ la FC, quali sono le
implicazioni della natura genetica
della malattia nella diagnosi e nella
espressione dei sintomi, come evol-
ve la patologia polmonare nelle dif-
ferenti fasce di eta, le caratteristiche
della FC in eta pediatrica, adolescen-
ziale e in eta adulta, ed infine cid che
e in divenire grazie ai farmaci gia di-
sponibili e a quelli nuovi. La maggio-
re disponibilita di farmaci per la cu-
ra, spesso sotto forma di aerosol, fa
emergere un problema non citato,
ma che si intuisce, cioé quello
dell'aumento del carico terapeutico
che puo incidere negativamente
sull’'aderenza alle terapie da parte
dei pazienti. Viene spontaneo quindi
considerare I'importanza degli aspet-
ti educazionali e, in linea con i prin-
cipi per un miglioramento della Qua-
lita, che sia necessaria una forte
partnership tra i pazienti, le famiglie
e gli operatori sanitari per ottenere
outcome ottimali e per facilitare la
personalizzazione delle cure degli in-
dividui affetti da Fibrosi Cistica [2].
Gli interventi educazionali non sono
certamente di esclusivo dominio del
Fisioterapista, ma trattandosi di uno
degli operatori sanitari che segue il
paziente con maggior continuita, fa-
vorito nel rapporto empatico dal
tempo trascorso con quest’ultimo e
con i caregivers, assume inevitabil-
mente un ruolo privilegiato di riferi-

mento nell’'elaborazione del contrat-
to terapeutico per l'autogestione
delle cure respiratorie. [ genitori ed
pazienti con FC hanno scelto la paro-
la “Lotta” (contro la FC) per denomi-
nare le loro associazioni perché, in
effetti, di lotta si tratta. Il Dott. Brag-
gion, per la sua parte di medico, & da
sempre un “fighter’, da anni impegna-
to in questa lotta insieme ai suoi col-
laboratori, ai fisioterapisti, alla co-
munita scientifica nazionale ed inter-
nazionale e, non ultimi, ai pazienti
ed alle loro famiglie.
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