Questo e uno degli scritti che piu mi provocaodel dover pubblicare , perché mi presenta tutta
limpotenza con cui ci troviamo a dover fare ntanoi “comuni mortali” , con linefficienza, la
poca professionalita, I'incompetenza ; con l'inditfnza e la presunzione di molti appartenenti alla
classe medica.

Mia figlia Claudia ha quasi 38 anni e abbiammpge pensato, visto anche le risposte che neqgli
anni sono state date alle nostre domande di genitbe la sua grave disabilita fosse stata causat
da complicazioni insorte al momento della nascita.

Non é cosi, ora sappiamo che non € cosi.

Parecchie volte nel corso degli anni mi era vemwubbio che Claudia , la mia dolce Claudia.,
che “parlava con gli occhi” che comunicava cosdtriso, che aveva perso tutte le potenzialita
acquisite avesse una malattia genetica conosmum& Sindrome di Rett .

Tante volte il dubbio si affacciava...., mi ponedalle domande : lei camminava , pur incerta ma
camminava, e ha smesso, lei aveva iniziato a garlaa ha smesso, lei masticava e deglutiva
benissimo , e ha smesso, lei prendeva con le niaoggetti , e ha smesso ,come mai? Ne parlavo
con i medici e mi dicevano semplicemente che o@nano spiegazioni, era regredita , era
peggiorata PUNTO . e basta !

Mai uno , neurologi compresi , e ci sono anclandsi professori tra questi , mai uno che
guardando oltre la disabilita , ma con attenzialtee persona , abbia avuto un dubbio, e si sia mai
posto qualche domanda , questo non riesco a nigizdoto.

Il motivo € forse perché quando c’e una disabilitellettiva la persona perde di valore aglifocc

di molti e quindi non vale la pena di preoccupees suo benessere? Tamponiamo solo i sintomi e
chissenefrega dalla causa. Oppure si diventa mofiegur avendo immense lacune ? Oppure , e io
me la porrei questa domanda , sono in grado djndsticare autonomamente , con cognizione di
causa anche una patologia rara 0 € necessarioedam®y obbligatoriamente percorsi di
aggiornamenti anche per i laureati piu illustri?

L’anno scorso , per caso, ammesso che nella itep de casualitd a dare svolte nella vita delle
persone , ho avuto notizia che con un semplicenesdel sangue avrei chiarito i miei dubbi ,ho
ricontrollato i sintomi,Claudia li ha tutti, I'estio della malattia, gli sviluppi , questa voltaj
sono detta, non mi voglio fermare , ho contattateedici di Siena , espresso i miei dubbi, preso
contatti con il Centro di genetica dell’ospedaleliette , effettuato i prelievi e la settimanarseo
ho ricevuto i risultati , Claudia ha la sindromtieRett , grave malattia genetica rara , senza cur
,ma che avrebbe potuto essere mitigata nella sét@rcon terapie , farmaci, riabilitazione mirata
Tutti i medici che hanno avuto modo di seguire ipeiti motivi Claudia dovrebbero, perlomeno
quelli degli ultimi 20 anni , fare atto di umilta riconsiderare tutto il loro trascorso profesale ,
perché una madre non pud e non deve essere la foicen® di sollecito per eseguire esami
diagnostici di tale calibro.

Rivedendo i video , le foto, i suoi comportamelgimie parole (<mi parla con gli occhi, sembra
capire ,ma non riuscire a esprimersi, sei belliasiil tuo sorriso mi illumina la vita , perchéa@nc

il sorriso che mi dimostra che € presente >)di tutesti anni , mi chiedo come hanno fatto a non
accorgersi di quando oggi io, non medico , vadoogni movimento e in ogni particolare . E’
lampante la patologia per chi almeno una voltaabi@a sentito parlare ! | neurologi in primis!

La cecita non é soltanto degli occhi, ma anchecdete , e gia & grave ,oggi ho avuto la certezza
che quella professionale € la piu grave di tuitenedico che si ferma alle diagnosi altrui noare
buon medico.

La mamma di Claudia



