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Sano e/o felice

La conoscenza del rischio genetico

di contrarre una determinata malattia
favorisce la speranza di vita ma il suo
impatto sul benessere generale

della persona non & scontato.

Il tema delle complesse conseguenze
della medicina preventiva sulla vita degli
individui e sulla loro capacita di azione é
studiato attraverso il caso di un

gruppo di donne portatrici della muta-
zione BRCAL/2, indicatrice della predi-
sposizione al cancro al seno e alle ovaie.

Una delle maggiori preoccupazioni della me-
dicina del XX secolo é stata l'identificazione dei
fattori di rischio di future malattie presso popo-
lazioni asintomatiche.l

Questo tipo di medicina, detta preventiva, ha
creato una nuova categoria di persone situate in
uno spazio enigmatico tra salute e malattia: le
persone a rischio. Intervenendo su di esse, la me-
dicina preventiva mira a ridurre il peso econo-
mico della malattia e a migliorare la lunghezza e
la qualita di vita dell'individuo.®! Tra le possibilita
offerte dalla medicina preventiva vi € il test ge-
netico per verificare la predisposizione al cancro
al seno e alle ovaie. Negli ultimi 20 anni questo
test ha permesso a donne asintomatiche di te-
stare la loro predisposizione alla malattia in se-
guito alla mutazione dei geni BRCA1/2.

Una donna portatrice di questa mutazione ha
fino all'80% di possibilita di sviluppare questo tipo
di cancro nel corso della vita3 Essere a cono-
scenza di questo rischio offre alla donna nuove
opzioni per ridurre la probabilita di ammalarsi.
E possibile infatti adottare delle misure di sorve-
glianza intensiva e di chirurgia preventiva defi-
nite in base a delle linee guida internazionali*l
Alla donna a rischio viene cosi conferita la possibi-
lita di agire proattivamente verso la malattia che la
minaccia, aumentando la sua capacita di azione e
dicontrollo verso la propria esistenza. “Knowledge
is power", ha affermato Angelina Jolie nella lettera
del 2015 al New York Times in cui ha raccontato la
rimozione delle ovaie in seguito alla mutazione del
gene BRCALI!
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Fa parte della retorica della genetica umana 'en-
fatizzare il potere e il controllo permessi dalla
conoscenza del proprio status di rischio.! Ma se
I'informazione genetica, come tutte le informa-
zioni sui fattori di rischio, ha come primo scopo
di favorire la lunghezza e la qualita di vita delle
persone aumentando la loro capacita di control-
lo su di essa, il modo in cui questa conoscenza
irrompe e modifica la vita della donna portatrice
della mutazione BRCA1/2 resta insufficiente-
mente esplorato.

Per migliorare la comprensione del fenomeno,
uno studio qualitativo é stato condotto in Sviz-
zera tra il 2om e il 2014 con il finanziamento del
Fondo Nazionale.

Questo breve articolo fornisce alcuni risultati
sullimpatto dell'informazione genetica sulla ca-
pacita di azione dell'individuo e sul senso di be-
nessere ad essa associato.l”

Metodi

Per esplorare il modo di vita in presenza del ri-
schio genetico di cancro al seno e alle ovaie, si
e deciso di condurre delle interviste biografiche
con donne asintomatiche, portatrici della muta-
zione BRCA1/2 e consapevoli del loro status da
almeno 3 anni.

Le donne corrispondenti a questi criteri sono state
identificate attraverso i centri di consulenza gene-
tica degli ospedali della Svizzera latina. Tutte le po-
tenziali partecipanti (n=53) sono state contattate.
Di queste, 32 donne trai 26 e i 60 anni hanno ac-
cettato di incontrare l'autrice per raccontare nel
dettagliola loro storia in interviste audioregistra-
te. L'analisi delle interviste e stata realizzata se-
condo i principi della Grounded Theory !

Risultati
Una volta informate della loro predisposizione al

cancro in seguito al test genetico, le partecipanti
hanno ricevuto delle indicazioni di sorveglianza e
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prevenzione secondo le linee guida internaziona-
li. Queste sono cosi riassumibili: esame clinico del
seno ogni 6 mesi dall'eta di 25 anni; mammogra-
fla e risonanza magnetica ognianno dopoi25-30
anni; ecografia transvaginale, visita ginecologica
e analisi del sangue ogni 6 mesi a partire dai 30
anni; ovariectomia bilaterale profilattica ideal-
mente prima dei 40 anni; mastectomia preventi-
va da discutere su basi individuali.!

Come si nota, queste raccomandazioni tracciano
un percorso di follow-up complesso e di lunga
durata che le donne a rischio sono invitate ad af-
frontare in stretta collaborazione con il sistema
sanitario. Le partecipanti hanno dunque ricevuto
una sorta di programma di salute che si é rivelato
cruciale nella loro esistenza post-test. Secondo
loro, infatti, questo programma ha creato al con-
tempo un senso di empowerment, di costrizione e di
disorientamento.

Empowerment

Interrogate sulla loro reazione una volta ottenuti
i risultati del test, le partecipanti hanno afferma-
to essere state al contempo preoccupate e sol-
levate: preoccupate perché la consapevolezza di
essere portatrici del BRCA creava un preciso sen-
so di vulnerabilitd genetica che suscitava una for-
te domanda di presa a carico medica; sollevate
perché lo statuto di persona a rischio assicurava
proprio il diritto a questa presa a carico, riducendo
cosiil senso di vulnerabilita genetica, in una sorta
di paradossale circolo di causa/effetto.
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Costrizione

Se inizialmente le partecipanti tendevano a per-
cepire il programma di salute come un'opportu-
nita, nel tempo esse sono state portate a conside-
rarlo come un obbligo a cui era difficile sottrarsi.
Alcune partecipanti mostravano di avere inte-
riorizzato questo obbligo, formulando frasi come
“bisogna agire responsabilmente” o "bisogna fare
Cio che é giusto”.

Altre avevano sviluppato un atteggiamento criti-
co e insofferente verso un protocollo che perce-
pivano come un'imposizione che non rispettava
il loro diritto all'autodeterminazione, principio
questo fondamentale nella genetica umana.b!

Il senso di costrizione nel seguire il protocollo
aveva origine soprattutto in due norme simulta-
neamente in azione. In primo luogo, le parteci-
panti erano confrontate ad una norma di preven-
zione. Nella medicina preventiva, l'informazione
genetica é considerata un‘arma.tel Questa rap-
presentazione € prescrittiva: se gli esperti sugge-
riscono un modo per combattere la malattia, bi-
sogna aderire ad esso. Contrariamente si rischia
di essere considerati irresponsabili, irrazionali, o
addirittura devianti.™ Conformemente a que-
sta rappresentazione, molte partecipanti hanno
sperimentato [linsistenza, a volte ruvida, con cui
alcuni medici sottolineavano la necessita di se-
guireil protocollo.

In secondo luogo, le partecipanti hanno fatto
I'esperienza della norma di responsabilita morale.
Questa le spingeva ad aderire alle raccoman-
dazioni mediche in seguito ad un complesso
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senso del dovere verso la propria famiglia. Esse
ritenevano di dovere fare il possibile per restare
in salute per i propri cari. Questo obbligo morale
era rinforzato dalla pressione che i familiari eser-
citavano su di loro affinché seguissero scrupolo-
samente le raccomandazioni mediche, fossero
queste finanche aggressive come la rimozione
dei seni e delle ovaie.

Disorientamento

Oltre al senso di empowerment e costrizione, la
maggior parte delle partecipanti ha lamentato
anche un forte disorientamento relativo al modo
di gestire il rischio genetico di cancro, cosi come
una notevole incertezza quanto alla legittimita
del programma di salute previsto dalle linee gui-
da internazionali.

Un primo fattore responsabile di questo diso-
rientamento e la frammentazione del sistema me-
dico. La gestione del rischio genetico richiede
un lavoro di squadra complesso e duraturo, nel
quale diversi specialisti (ginecologo, radiologo,
chirurgo, etc.) sono coinvolti. Secondo le parte-
cipanti, pero, non tutti avevano le conoscenze
necessarie per accompagnarle autorevolmente
lungo il percorso di gestione del rischio. Mol-
ti medici, inoltre, non condividevano i principi
della medicina preventiva. In certi casi, infine, si
constatava tra di essi una netta differenza di in-
terpretazione delle linee guida, soprattutto per
quanto concerne il tipo di esame o di interven-
to da eseguire, la frequenza della sorveglianza
oppure l'eta giusta per determinati interventi.
La diversita delle posizioni dei medici era tra I'al-
tro resa particolarmente problematica dalla ca-
renza di comunicazione tra di essi. Situate cosi al
centro diunarete eterogenea e poco integrata, le
partecipanti faticavano ad orientarsi.

La fragilitd dello statuto di persona a rischio & un
secondo elemento che concorre a creare diso-
rientamento. Poiché le partecipanti non erano
realmente malate, nessun intervento era, in te-
oria, indispensabile, in quanto il cancro avrebbe
potuto non dichiararsi mai. Di conseguenza ca-

pitava che le donne fossero investite della totale
responsabilita della pianificazione del program-
ma di salute: stava a loro organizzarsi, prendere
appuntamenti, etc. Questa ingiunzione al “fare
da sé" era inoltre ancora piu difficile da assume-
re a causa della solitudine intrinseca allo statuto
di persona a rischio genetico: era difficile per le
partecipanti identificarsi con altre donne nella
loro condizione, sia a causa della rarita del feno-
meno che della delicatezza delle parti del corpo
coinvolte (seno, ovaie). Infine, non di rado le par-
tecipanti erano classificate come casi “non pri-
oritari" al momento di fissare gli appuntamenti
con i vari medici, in quanto non ancora malate.
Questo tendeva a fragilizzare la loro adesione al
programma di salute.

Conclusione

Negli ultimi anni, diversi test hanno permesso a
persone sane di conoscere il grado di predispo-
sizione ad alcune malattie in seguito a specifiche
mutazioni genetiche. Per alcune di queste muta-
zioni esistono delle misure di gestione del rischio.

“ Lo studio sottolinea la complessa relazione

tra salute e benessere

all’epoca della medicina preventiva. ”

Teoricamente questa conoscenza del rischio
ha come primo scopo quello di favorire la lun-
ghezza e la qualita di vita delle persone. Questo
studio ha mostrato tuttavia che l'impatto del-
la conoscenza genetica sul modo di vita della
persona, sulla sua capacita di azione e di conse-
guenza sul suo benessere generale & pit com-
plesso di quanto supposto, anche a causa di un
certo ritardo, da parte del sistema sanitario, ad
integrare al suo interno i progressi generati dalla
genetica umana.
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