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Ancora oggi, quando si parla di rachitismo, quasi tutti associano questo termine alla classica 
malattia scheletrica causata da una carenza di vitamina D: per questo motivo, l’opinione generale è 
che la patologia, essendo legata a dinamiche di malnutrizione, non esista praticamente più se non 
tra le popolazioni più povere e disagiate. Come se non bastasse, un altro luogo comune piuttosto 
diffuso è che il rachitismo, tutto sommato, comporti più che altro una serie di disagi di natura 
‘estetica’, come bassa statura, aspetto ingobbito, petto scavato o gambe ricurve. 

È proprio a partire da questo contesto che è nata l’idea del presente volume: lo scopo di questo 
piccolo libro, infatti, è quello di tentare di far comprendere come dietro la parola “rachitismo” 
si nasconda un intero mondo, tuttora estraneo a tante, troppe persone: il mondo del rachitismo 
ipofosfatemico, un termine che comprende tutta una serie di malattie, più o meno rare, accomunate 
dai danni che provocano alle ossa e al sistema scheletrico.

La prima cosa da sapere è che al gruppo del rachitismo ipofosfatemico appartengono patologie, 
come l’ipofosfatemia legata all’X (XLH), che sono di origine genetica: sono cioè causate da difetti del 
DNA che vengono trasmessi dai genitori ai figli o che, in alcuni casi, si presentano spontaneamente. 
Queste forme di rachitismo, quindi, non dipendono da fattori esterni come l’alimentazione: ciò 
significa che, pur essendo rare, esistono in ogni parte del mondo e coinvolgono, complessivamente, 
tantissime persone.

L’altro aspetto da chiarire, quello più importante, è che il rachitismo ipofosfatemico, soprattutto 
nelle sue forme più gravi, è tutt’altro che un semplice problema estetico, ma al contrario una 
patologia cronica altamente invalidante, che può provocare malformazioni significative e 
disabilitanti, che comporta la necessità di interventi chirurgici ripetuti e molto spesso non 
risolutivi, che è causa di dolori costanti alle ossa e alle articolazioni e che, in generale, ha un 
forte impatto negativo sulla qualità di vita di chi ne è affetto.  

È questo concetto, in particolare, a costituire il ‘fulcro’ del presente volume, che quindi nasce 
non solo per far conoscere l’esistenza del rachitismo ipofosfatemico, ma soprattutto per tentare 
di far comprendere cosa realmente rappresenti questa patologia. E a spiegarlo saranno proprio 
le persone che la malattia la vivono ogni giorno sulla propria pelle. Saranno infatti i pazienti, 
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insieme ai loro familiari, a rivelare lo smarrimento che si prova nel non riuscire ad ottenere una 
corretta diagnosi, a descrivere i sintomi, i dolori e le malformazioni, ad elencare le numerose 
operazioni chirurgiche, a riportare le difficoltà legate alla gestione della terapia e a parlare delle 
problematiche quotidiane e delle ripercussioni sociali e lavorative… soprattutto, saranno i pazienti, 
attraverso le propria voce, a far comprendere la forza e la tenacia che sono necessarie per riuscire 
ad affrontare tutto questo, fin da bambini.

“I disordini del metabolismo del fosfato sono condizioni rare e di difficile diagnosi”, spiega Gianni 
Lombardi, Presidente AIFOSF. “I pazienti hanno necessità che il messaggio sulla propria malattia 
raggiunga il Medico di Medicina Generale, indispensabile attore per una appropriata gestione del 
paziente e, a volte, per il suo riconoscimento. Raccontare le loro storie è un altro modo per fare 
informazione”.

“Catturare le esperienze dei pazienti affetti da una malattia rara come l'ipofosfatemia legata all’X 
(XLH) - una malattia metabolica che coinvolge le ossa - è fondamentale per la comprensione olistica 
del peso della patologia”, sottolinea Manuela Vaccarotto, Vicepresidente AISMME ApS. “È dalle 
loro storie che emerge la gravità della XLH, una condizione permanente ed eterogenea che può 
richiedere, inizialmente, solo un trattamento e un monitoraggio continuo, ma che successivamente, 
con l’aumentare dell’età, comporta una serie di problemi, tra cui dolore, limitazione della mobilità 
e disagio. Migliorare l'accesso all'assistenza sanitaria di alta qualità per pazienti con disturbi 
rari, per fornire loro una diagnosi precoce e un trattamento e cure adeguati: sono queste le 
motivazioni che hanno portato AISMME a voler rappresentare anche questi pazienti. Nel caso 
dell’ipofosfatemia legata all’X, e più in generale nel campo delle malattie rare, i pazienti sono 
costretti ad affrontare molte difficoltà durante i loro percorsi assistenziali, con complicazioni 
causate da ritardi nella diagnosi. La complessità della malattia, oltre alla sua rarità, rende la 
presa in carico del paziente impegnativa. Bambini e adulti dovrebbero essere seguiti in modo 
olistico, perché presentano una sintomatologia che coinvolge diversi organi, con conseguenze 
endocrinologiche, renali, dentali, ossee e ortopediche, per non parlare del dolore e dei problemi 
sociali e lavorativi. AISMME si impegna a portare a conoscenza delle istituzioni la situazione dei 
pazienti, la complessità della malattia, così debilitante e deformante malgrado i trattamenti 
terapeutici convenzionali, e la necessità dell’applicazione delle nuove terapie innovative oggi 
disponibili, che migliorano sensibilmente la qualità della vita; a diffondere al mondo medico 
informazioni utili per arrivare a un sospetto e a una diagnosi precoce, per potere iniziare prima 
possibile un trattamento; a fornire informazioni utili a pazienti e famiglie sui Centri regionali 
specializzati nel trattamento, azioni che possono aiutare ad evitare la migrazione dei pazienti 
stessi, in cerca di migliori cure”. 





CAPITOLO 1

RACHITISMO
RACHITISMO IPOFOSFATEMICO 
IPOFOSFATEMIA LEGATA ALL’X
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IL RACHITISMO

Il rachitismo è una patologia caratterizzata da un’insufficiente mineralizzazione del tessuto osseo 
in accrescimento ed è una condizione tipica dell’età evolutiva, in quanto di solito si presenta 
prima della saldatura delle epifisi, ossia le estremità delle ossa lunghe. La causa più frequente di 
rachitismo è rappresentata dalla carenza di vitamina D, ma di questa malattia esistono forme rare di 
origine genetica, che vengono perciò trasmesse dai genitori ai figli: sono i rachitismi ipofosfatemici.

IL RACHITISMO IPOFOSFATEMICO 
(O RACHITISMO VITAMINA D RESISTENTE)

I rachitismi ipofosfatemici sono così chiamati perché contraddistinti da una ridotta concentrazione 
di fosfati nel sangue (ipofosfatemia). I fosfati sono composti a base di fosforo, un elemento 
essenziale per la funzionalità della cellula ma anche per la salute dello scheletro: la presenza 
di bassi livelli di fosfati, quindi, compromette il normale processo di mineralizzazione ossea e 
determina l’insorgenza del rachitismo. Le manifestazioni principali del rachitismo ipofosfatemico 
comprendono alterazioni scheletriche, deformità a carico degli arti inferiori, dolori osteo-articolari 
e tendinei, ritardo nella crescita e ascessi dentali.  

Esistono diverse forme di rachitismo ipofosfatemico, tra cui, per citarne alcune, la forma autosomica 
dominante, dovuta a mutazione del gene FGF23, o le forme autosomiche recessive, di tipo 1 o di 
tipo 2, causate rispettivamente dalla mutazione dei geni DMP1 o ENPP1. La forma più frequente di 
rachitismo ipofosfatemico è chiamata ipofosfatemia legata all’X (XLH).

L’IPOFOSFATEMIA LEGATA ALL’X (XLH)

L’ipofosfatemia legata all’X (XLH), nota anche come rachitismo ipofosfatemico legato all’X, è una 
patologia ereditaria legata al cromosoma X ed è dovuta a mutazioni inattivanti nel gene PHEX. 
La XLH ha un’incidenza di circa un caso ogni 20.000 persone. I primi segni e sintomi compaiono, 
in genere, attorno al primo o secondo anno di vita e, se non trattati, tendono a peggiorare nel 
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tempo. Le manifestazioni principali della malattia comprendono ossa deboli, sottili e incurvate 
(rachitismo), anomalie e dolori articolari, deformità agli arti inferiori (ginocchia valghe o vare) 
e bassa statura. Sono particolarmente frequenti anche i problemi odontoiatrici, quali eruzione 
tardiva dei denti, anomalie dello smalto e tendenza allo sviluppo di ascessi. Nell’adulto, il rachitismo 
evolve in una condizione definita osteomalacia, che comporta una riduzione della densità ossea 
con fragilità scheletriche, rischio di fratture e processi degenerativi a carico delle articolazioni.

La diagnosi di XLH si basa su indagini radiologiche (valutazione del grado di mineralizzazione ossea 
a livello della cartilagine delle epifisi), esami del sangue (misurazione dei livelli di fosfatemia, 
fosfatasi alcalina, paratormone, ecc.) e analisi delle urine (misurazione della fosfaturia). La 
conferma diagnostica si ottiene tramite test genetico, per la ricerca di mutazioni nel gene PHEX. 

La terapia della XLH consiste nella somministrazione per via orale di calcitriolo (un metabolita 
attivo della vitamina D) e di sali di fosfato inorganico. Durante il trattamento, i pazienti devono 
essere attentamente monitorati per la prevenzione delle complicanze associate (soprattutto 
l’eccessivo accumulo di calcio in corrispondenza dei reni). Di recente, per la malattia è stato 
approvato anche l’anticorpo monoclonale burosumab. Nei casi di crescita ossea anomala, infine, 
può essere indicato il ricorso alla chirurgia.

- Carpenter TO et al. A clinician’s guide to X-linked hypophosphatemia Journal of Bone and Mineral Research (2011)
- Vierucci F, Saggese G, Simi P I rachitismi ipofosfatemici Prospettive in Pediatria (2012)

Bibliografia essenziale
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PAOLA*

Affetta da rachitismo ipofosfatemico

“Il rachitismo ipofosfatemico mi è stato diagnosticato all’Istituto Gaslini, quando avevo 2 anni, ma 
prima di arrivare a Genova, io e la mia famiglia siamo inutilmente passati per diversi ospedali, a 
Milano, Bologna e altre città. È iniziato tutto con i miei primi passi: i dottori si sono accorti presto che 
qualcosa non andava e che la mia crescita era rallentata, ma mio padre era piccolo di statura e non 
hanno dato molto peso a questi segnali, almeno fino al momento in cui le mie ossa hanno iniziato 
a ‘piegarsi’. Fin da piccola, ho avuto un varismo molto importante alle gambe, con le ginocchia 
che tendevano ad allontanarsi sempre più l’una dall’altra, mentre io e miei genitori viaggiavamo 
per l’Italia cercando invano di capirne la causa. I medici continuavano a confondere il rachitismo 
ereditario, come il mio, con quello dovuto a malnutrizione: a mia madre è addirittura scattato una 
sorta di complesso, sentendosi dire dai dottori che non mi dava abbastanza da mangiare. Quando 
finalmente sono arrivata a Genova, ero letteralmente intossicata dal calcio e da tutto quello che 
mi avevano dato pensando che fossi denutrita: al Gaslini, il dottore che mi ha presa in carico ha 
sospeso tutto e mi ha seriamente messa in cura per il rachitismo ipofosfatemico. Mi sono stati 
fatti tutti i test e le analisi del caso: all’inizio, le valutazioni genetiche non avevano portato a nulla 
perché erano state indirizzate solo verso il ramo familiare di mio padre, per via della sua bassa 
statura, mentre oggi so che la malattia l’ho ereditata dal lato materno. Verso gli 8 anni ho anche 
fatto il classico ‘viaggio della speranza’: mi hanno portato a Parigi, in un centro specializzato in 
malattie renali, dove per una decina di giorni mi hanno fatto ogni sorta di esame, confermando la 
diagnosi di rachitismo ipofosfatemico”.

“Da bambina non ho mai avuto modo di conoscere nessuno che avesse la mia stessa malattia, che 
è molto rara. Di conseguenza, sono stata ‘usata’ per i test, le pubblicazioni scientifiche e le lezioni 
in aula magna fino all’età di 8 anni. Ricordo, in particolare, una lezione in cui mi sono state fatte 
delle foto alla bocca, perché ho sempre avuto i denti drittissimi e piuttosto belli, una cosa per cui 
sono definita “l’eccezione che conferma la regola”. I problemi dentali, infatti, sono generalmente 
indicativi della mia patologia, anche se io non li ho mai avuti: per questo motivo, la mia dentatura 
è su qualche enciclopedia medica, rappresentata come caso eccezionale della malattia, assieme 
al mio varismo molto pronunciato agli arti inferiori, che invece rientra perfettamente nel quadro 
del rachitismo ipofosfatemico”.
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ALESSIA*

Affetta da ipofosfatemia legata all’X

“Ho 65 anni e la diagnosi di ipofosfatemia legata all’X (XLH) mi è stata confermata l’anno scorso, 
nel 2018: questo vuol dire che dal primo intervento chirurgico che ho subito a causa della malattia, 
alla diagnosi vera e propria, sono passati ben 60 anni. Le mie gambe, infatti, hanno a iniziato a 
deformarsi fin dai primi anni di vita e dai 4 ai 22 anni sono stata sottoposta alla bellezza di 5 operazioni 
chirurgiche correttive: nonostante ciò, e nonostante manifestassi tutti i segni e i sintomi tipici della 
XLH, nessun dottore è mai riuscito a riconoscere la malattia: di conseguenza, non ho mai potuto 
seguire una terapia. Ricordo che negli anni ’90, sfogliando un giornale, ho letto qualcosa sulla MOC 
[Mineralometria Ossea Computerizzata: permette di rilevare la densità minerale ossea, N.d.R.] e ho 
chiesto informazioni al riguardo. Alla fine ho deciso di sottopormi all’esame ed è venuto fuori che le 
mie ossa erano carenti di calcio, per cui ho iniziato a cercare un medico che potesse spiegarmi la causa 
di questo problema. Ad un certo punto, a Verona, intorno al 1992, mi hanno anche detto che poteva 
trattarsi di diabete di fosfato [un termine poco utilizzato per definire il rachitismo ipofosfatemico, 
N.d.R], ma ho dovuto aspettare quasi 30 anni, da quella MOC, per avere la corretta diagnosi di XLH”. 
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SARA*

Nonna di una bambina affetta da ipofosfatemia legata all’X

“Sono la nonna di una bimba di 8 anni a cui, pochi mesi fa, è stata diagnosticata l’ipofosfatemia 
legata all’X (XLH). La bambina ha sempre avuto le gambine storte fin da piccola, ma i dottori hanno 
sempre sottovalutato il sintomo, considerandolo una cosa abbastanza normale nella primissima 
infanzia. All’età di circa 3 anni, mia nipote è stata visitata da due importanti ortopedici di Brescia: 
il primo le ha prescritto dei plantari, l’altra, una dottoressa, dei tutori per le gambe da indossare 
la notte, durante il sonno. La stessa dottoressa ha anche accennato al fatto che la bambina 
sembrava mostrare qualche caratteristica tipica del rachitismo, come la fronte prominente o il 
petto con le costole pronunciate, senza però prescriverci nessun esame specifico. In seguito, il 
pediatra di mia nipote ci ha consigliato di togliere sia i plantari che i tutori: gli abbiamo chiesto 
un parere sull’ipotesi di rachitismo, ma il medico ci ha spiegato che questa malattia è dovuta a 
malnutrizione e che in Italia non esiste più da tempo, e il discorso è finito lì. Abbiamo sentito anche 
diversi altri medici, ma nessuno di loro ha mai preso seriamente in considerazione la possibilità 
che la bambina fosse affetta da una forma di rachitismo”.

“Mia nipote è sempre stata molto vivace e attiva: sa persino sciare e fa nuoto. Tuttavia, nel 2018, 
quando aveva già compiuto 7 anni, abbiamo iniziato a notare che una delle sue gambine stava 
gradualmente prendendo una ‘posizione’ decisamente anomala. A questo punto, abbiamo deciso 
di portarla all’Istituto Ortopedico Rizzoli di Bologna, accennando ai dottori anche l’ipotesi del 
rachitismo. Dalle analisi che le hanno fatto sono risultati dei valori completamente alterati 
e la piccola è stata portata dal pediatra dell’Istituto, il quale, dopo una visita auxologica, ha 
immediatamente sospettato un rachitismo ipofosfatemico. A questo punto, siamo stati indirizzati 
al Gaslini di Genova, un importante centro pediatrico, dove la bambina è stata presa in carico da 
una dottoressa specializzata proprio in questa malattia, la quale, dopo aver fatto tutti i controlli 
necessari, gli esami e alcune visite in collaborazione con altri specialisti, le ha confermato la 
diagnosi. La bimba sta bene: ha solo una forma lieve della malattia, con conseguenze tutto 
sommato gestibili, come la bassa statura e le gambe non perfettamente allineate. La nostra 
fortuna, paradossalmente, è stata la presenza di un sintomo visibile, che ci ha spinto a fare ulteriori 
indagini e ad avere una diagnosi prima dell’adolescenza e di danni fisici più importanti, collegati 
ai cambiamenti di un fisico in crescita. Essendo una malattia cronica, che tende a peggiorare nel 
tempo, sarebbe di certo stato meglio se fosse stata diagnosticata fin dall’inizio, quando abbiamo 
fatto le prime visite. La nostra esperienza ci ha fatto capire che per migliorare le tempistiche di 
diagnosi è importantissimo che si faccia informazione”.



Paola *

"I medici continuavano a confondere il rachitismo 
ereditario, come il mio, con quello dovuto a malnutrizione: 
a mia madre è addirittura scattato una sorta di complesso, 
sentendosi dire dai dottori che non mi dava abbastanza 
da mangiare."



Alessia *

"Dal primo intervento chirurgico che ho subito a causa 
della malattia, alla diagnosi vera e propria, sono passati 
ben 60 anni."
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IRENE*

Affetta da rachitismo ipofosfatemico come la sua seconda figlia, MATILDE*

“All’età di 2 anni, 2 anni e mezzo, facevo molta fatica a camminare e le mie gambe hanno preso 
ad arcuarsi. I miei genitori, allora, hanno iniziato a portarmi in tutti gli ospedali possibili, dove i 
dottori continuavano a ripetere che avevo semplicemente ereditato le gambe storte da mio padre 
e che non serviva preoccuparsi. Non soddisfatti, abbiamo continuato ad andare in cerca di risposte 
finché non siamo giunti all’Istituto Gaslini di Genova, dove è arrivata la diagnosi di rachitismo 
ipofosfatemico: allo stesso tempo, sono iniziati gli interventi chirurgici”. 

“Nel 1993 è nata la mia prima figlia: ho ovviamente detto alla pediatra della mia malattia, ma la 
dottoressa non ha fatto alcun esame alla bambina perché, secondo lei, la mia non era una malattia 
ereditaria. Per fortuna, la piccola è perfetta, con le ossa ‘dritte come un fuso’. La mia seconda 
figlia, invece, ha iniziato ad avere problemi fin da piccola, lamentando continui dolori: anche in 
questo caso, la pediatra ha deciso di non fare approfondimenti, ripetendo che la mia malattia non 
c’entrava nulla. Mia madre, a quel punto, mi ha consigliato di portare la bambina dal pediatra che 
aveva preso in cura me da piccolina. Con un esame semplicissimo, quello della fosfatasi alcalina, 
ha confermato che qualcosa nei valori di mia figlia non andava bene e che poteva avere la mia 
stessa patologia. Da quel momento, ho recuperato tutta la documentazione riguardante mia figlia 
dalla pediatra che aveva sottovalutato il problema e mi sono rivolta ad una clinica specializzata, 
dove la bambina è stata visitata da nefrologo e ortopedico: fortunatamente, la terapia che le 
hanno prescritto funziona e mia figlia non ha avuto bisogno di sottoporsi a nessun intervento, 
diversamente da me. Ora è regolarmente seguita a Varese, da reumatologi che le fanno degli 
esami specifici a cadenza regolare, come ecografia renale, analisi del sangue, MOC e quant’altro, 
per tenere sotto controllo la malattia e le controindicazioni della terapia. Nel 1998, a mia figlia 
è stata diagnosticata la specifica forma di rachitismo ipofosfatemico da cui è affetta: è stato in 
quel momento che ho potuto avere anch’io la mia esatta diagnosi”.
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MICHELA* 
Affetta da rachitismo ipofosfatemico

“I miei genitori si sono accorti che in me qualcosa non andava quando avevo circa 2 anni, perché 
avevo difficoltà a stare in piedi e mi rifiutavo di camminare. Da quel momento in poi, sono stata 
visitata in diversi ospedali, dove i medici hanno ricondotto tutti i miei sintomi al fatto che avevo 
i piedi piatti. Mi sono state perciò prescritte le scarpe ortopediche, con i plantari, ma piangevo 
spesso – probabilmente per il dolore, anche se non ho ricordi nitidi di quegli anni – e il problema 
non si risolveva. Dopo ulteriori visite, fatte in molti altri ospedali, un medico mi ha fatto indossare 
dei gambaletti di ferro, fissati alle gambe con delle cinghie, che dovevo portare per diverse ore al 
giorno. Ho iniziato ad indossarli quando avevo già un valgismo accentuato e le tibie arcuate, per 
cui non sono serviti a nulla e ho dovuto soltanto sopportare il dolore che mi causavano. Quasi 
tutte le persone con rachitismo che conosco sono affette da varismo, invece io ho il valgismo, 
cioè le ‘gambe a X’”.

“Quando avevo 8 anni, i miei genitori mi hanno portato fino a Bergamo, dove ho iniziato il mio 
percorso ortopedico: ho alternato interventi chirurgici e apparato di Ilizarov fino ai 12 anni: a 
questo punto, mio padre non ha più voluto che continuassi a seguire questo approccio, perché 
l’osso non calcificava e avevo avuto un blocco al ginocchio. A Bergamo, in effetti, sono stata 
seguita solo dal punto di vista ortopedico, senza alcun supporto farmacologico: da lì, sono stata 
indirizzata all’Ospedale Meyer di Firenze, dove finalmente mi è stato diagnosticato il rachitismo 
ipofosfatemico e mi è stata prescritta la terapia con fosfati e calcitriolo”.



Paola *

"Da bambina non ho mai avuto modo di conoscere nessuno 
che avesse la mia stessa malattia, che è molto rara. Di 
conseguenza, sono stata ‘usata’ per i test, le pubblicazioni 
scientifiche e le lezioni in aula magna fino all’età di 
8 anni."



Irene *

"Nel 1998, a mia figlia è stata diagnosticata la specifica 
forma di rachitismo ipofosfatemico da cui è affetta: è 
stato in quel momento che ho potuto avere anch’io la 
mia esatta diagnosi."
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FRANCESCA*

Affetta da rachitismo ipofosfatemico come la sua seconda figlia, GRETA*

“Quando sono nata stavo bene, non avevo problemi evidenti, ma appena ho iniziato a camminare 
si sono manifestati i primi sintomi. Mia mamma, a questo punto, ha iniziato a portarmi in vari 
ospedali e, di lì a poco, ho cominciato ad assumere calcio, come indicato dai medici. Dopo aver 
sentito altri dottori, sono stata seguita per diverso tempo da un nefrologo, che fin dalla prima 
visita ha iniziato a farmi degli esami per tentare di trovare una spiegazione al mio varismo, che 
avevo fin da piccola. La prima diagnosi che ho ricevuto, proprio da questo nefrologo, è stata quella 
di acidosi tubulare, confermata anche nel 2001 quando ho deciso di diventare mamma: avendo il 
dubbio che fosse una malattia ereditaria, ho ritenuto importante fare ulteriori indagini. La mia 
prima figlia è nata sana: gambe drittissime, nessun problema. In quel momento, perciò, mi sono 
effettivamente convinta che la mia patologia non fosse ereditaria”.

“Greta, la mia seconda figlia, l’ho avuta nel 2007: come la prima, anche lei è nata con parto cesareo, 
e quindi in sala operatoria. Il pediatra presente in sala, avendo notato che era presente anche 
mio marito, per via dei miei continui attacchi di panico legati a quel luogo, ha iniziato a chiedermi 
il motivo di una tale agitazione. Il ginecologo gli ha spiegato un po’ i miei trascorsi e il pediatra 
ha iniziato a farmi domande sulla mia patologia: io allora gli ho raccontato che mi era stata 
diagnosticata l’acidosi tubulare, che mi era stato detto che non era ereditaria e che avevo già una 
figlia sanissima. Nonostante ciò, una volta nata la mia seconda figlia, il pediatra continuava ad 
insistere che era meglio fare degli esami alla bambina, per sicurezza, e alla fine ho acconsentito: non 
potrò mai ringraziarlo abbastanza per questa cosa. Infatti, dopo le prime analisi, mi ha ricontattato 
per fare altre visite alla piccola e ha predisposto tutto il necessario perché fosse sottoposta ad 
un test genetico al Careggi di Firenze. E così, a gennaio 2008 è arrivata la diagnosi: rachitismo 
ipofosfatemico. All’età di 2 anni e mezzo, mia figlia aveva già il varismo, come me. Grazie alla 
terapia, la bambina è cresciuta abbastanza bene, e sembra che le sue gambe stiano migliorando. 
Il problema, ora, è che deve essere tenuta sotto controllo per via di un principio di nefrocalcinosi, 
legato proprio al trattamento”. 
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CHIARA*

Affetta da ipofosfatemia legata all’X come due dei suoi tre figli, FRANCESCO* e PAOLO*

“Intorno al 1997-98, con la nascita della figlia di un mio cugino, nella mia famiglia abbiamo iniziato 
a fare ricerche sulla possibilità che molti di noi fossero affetti da rachitismo ereditario. Mio padre, 
soffrendo di rachitismo come altre sue sorelle, aveva già questa fissazione alla mia nascita. 
Continuava a dire ai medici di controllarmi le gambe, ma loro rispondevano che io non avevo 
nulla perché il rachitismo, praticamente, non esisteva più, dato che era legato alla malnutrizione 
o alla cattiva alimentazione in tempi di guerra”.

“Inizialmente, per le nostre indagini sulla malattia ci siamo rivolti a una professoressa che poi, in 
seguito, è andata in Germania, portando con sé le nostre analisi del DNA. Ciò che ci era stato riferito, 
a grandi linee, era che erano state riscontrate anomalie riguardanti il gene PHEX, ma dopo aver 
perso i contatti con questa dottoressa, non avevamo più in mano alcun tipo di dato, tantomeno 
cartelle cliniche. Tempo dopo, in occasione della mia prima gravidanza, mi sono rimessa in moto per 
cercare di ottenere una diagnosi chiara e definitiva e sono giunta all’Ospedale Careggi di Firenze, 
dove si è deciso di procedere con il test genetico. L’esame ha definitivamente confermato che ero 
affetta da ipofosfatemia legata all’X (XLH)”. 





CAPITOLO 3

* I nomi utilizzati sono di fantasia, per la tutela della privacy dei pazienti. Le testimonianze sono assolutamente reali.

I RACCONTI
LA TERAPIA
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PAOLA*

Affetta da rachitismo ipofosfatemico

“Dopo la diagnosi di rachitismo ipofosfatemico ho provato di tutto, ma le mie gambe non si 
raddrizzavano. Ho subito il primo intervento chirurgico a 4 anni e mezzo e ho smesso di contarli 
dopo il trentacinquesimo. Mi operavano e, nel giro di poco, le mie gambe tornavano storte tanto 
quanto prima, se non peggio. Inoltre, sono sempre stata refrattaria a qualsiasi tipo di farmaco. Li 
ho provati tutti. Sono stata una dei primi bimbi in Italia ad aver provato il calcitriolo, ma la dose 
della capsula era troppo alta e per darmelo utilizzavano una piccola siringa, che usavano per 
aspirare un po’ di medicinale: avevo intorno ai 5-6 anni quando ho iniziato i trattamenti e sono 
andati avanti così per parecchio tempo. Assumevo anche diversi tipi di fosfati, persino quelli 
che in Italia ancora non esistevano. Ho sopportato tutti gli effetti collaterali, anche pesanti, 
e i medici non riuscivano a capire perché il mio corpo non rispondesse ai farmaci. Nel periodo 
dell’Università ho fatto il mio ultimo intervento – molto complesso – per l’allungamento e il 
raddrizzamento dei femori, un’operazione che mi ha costretto a letto per circa 9 mesi. Dopo 
l’intervento non riuscivo più a piegare le ginocchia e il primario che mi seguiva dubitava che 
riuscissi a recuperare la funzionalità dell’articolazione: per fortuna, ho potuto riprendere a 
camminare e, per un breve periodo, sono riuscita anche a praticare un po’ di corsa, per prevenire 
i dolori e cercare di mantenere al meglio la mobilità alle gambe”. 

“Sono quasi 20 anni che non seguo più una terapia farmacologica, per mia scelta, perché ho 
sempre e solo avuto effetti collaterali, senza che si riscontrasse alcun miglioramento. Ho provato 
tutti i farmaci disponibili, in Italia e non, ma nessuno mi ha portato i risultati sperati, e mi 
facevano soltanto stare peggio: avevo una continua dissenteria e spossatezza, e tutta una serie 
di problemi che sono incompatibili con una degna qualità della vita. A cosa serve una cura, se 
ti fa stare tanto male da non poter nemmeno uscire di casa? Quella, per me, non era vita, e 
così, ad un certo punto, ho smesso di prendere farmaci. Da quando li ho interrotti, sto meglio: 
oggi, la mia unica terapia è il movimento. Non prendo antidolorifici: ho dolori ogni giorno, la 
mattina e la sera, ma per ora sono gestibili. Intendiamoci: non voglio far passare il messaggio 
che sia giusto non seguire trattamenti, mi rendo conto che questa non sia una cosa saggia, ma 
nel mio caso i farmaci mi facevano soltanto star male. Al momento non sono in cura da nessun 
medico, se non dal fisioterapista, che mi segue costantemente. Ho 46 anni e, per ora, riesco 
a gestire la malattia in questo modo, ma so che prima o poi, probabilmente, dovrò di nuovo 
considerare l’opzione dei farmaci, anche in vista della menopausa e di tutta una serie di fattori 
legati all’avanzare degli anni”.
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ALESSIA*

Affetta da ipofosfatemia legata all’X

“Quando nel 1992 mi hanno diagnosticato il diabete di fosfato [un termine poco utilizzato per 
definire il rachitismo ipofosfatemico, N.d.R.] ho iniziato a prendere calcitriolo e fosfati. Da allora 
ho continuato con la stessa cura: grazie a questa, per lo meno, non ho più dovuto subire interventi 
chirurgici dopo i 22 anni, anche se le mie gambe non si sono mai raddrizzate del tutto”. 

SARA*

Nonna di una bambina affetta da ipofosfatemia legata all’X

“Dopo aver ricevuto la diagnosi, pochi mesi fa, mia nipote ha iniziato la terapia a base di fosfati e 
calcitriolo. Per ora, la bambina riesce ad ingerire le medicine senza troppi problemi: è una fortuna, 
perché prende 4 volte al giorno i fosfati e ogni mattina il calcitriolo. Certo, per farle prendere i 
farmaci durante la scuola sarà necessario organizzarsi attentamente. A breve faremo dei controlli 
per vedere se la terapia sta iniziando a dare gli effetti sperati”. 

“All’Istituto Gaslini, i medici ci hanno consigliato di non ricorrere ai plantari e di correggere le 
gambe della bambina con una tecnica di crescita guidata che, con l’inserimento di due piccole 
placche nelle ginocchia, permette di rimettere le gambe in asse. L’intervento è stato programmato 
per ottobre del 2019”.
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IRENE*

Affetta da rachitismo ipofosfatemico come la sua seconda figlia, MATILDE*

“Quando da piccola ho ricevuto la mia prima diagnosi di rachitismo ipofosfatemico, all’Istituto Gaslini, 
avevo già subito, a Milano, un intervento chirurgico alla tibia destra: quella è stata la prima volta che mi 
hanno applicato l’apparato di Ilizarov. Il primo intervento a Genova l’ho fatto alle tibie, all’età di 6 anni; 
poi, a 10 anni, sono stata operata ad entrambi i femori. Dai 10 ai 17 anni, sono stati tre gli interventi che 
ho subito ai femori, perché con la crescita continuavano anche i problemi alle ossa. Dopo la nascita 
della mia seconda figlia, affetta come me da rachitismo ipofosfatemico, le mie ossa erano praticamente 
distrutte e ho iniziato la ricerca di un ortopedico che fosse in grado di risolvere i miei problemi una volta 
per tutte. Dopo varie visite sono giunta a Pavia, dove mi hanno nuovamente applicato l’apparato di 
Ilizarov: l’intervento ha corretto la deviazione di entrambi femori e allungato le gambe di 3 cm e mezzo, 
ma ho sofferto in modo pazzesco. La diagnosi definitiva di rachitismo ipofosfatemico l’ho avuta quando 
è nata la mia seconda bambina: a quel punto, data la mia età, i medici continuavano a sconsigliarmi 
la terapia farmacologica indicata per la malattia, spiegandomi che le mie ossa, ormai, non sarebbero 
più cresciute. Ho deciso, perciò, di concentrarmi totalmente su mia figlia, ma sono caduta e ho rotto 
la gamba: mi è stato nuovamente applicato un fissatore esterno ma, dopo settimane di sofferenza, 
restavano ancora moltissime microfratture, perché l’osso della gamba era troppo debole per potersi 
rinsaldare completamente. Dopo varie altre visite mediche, mi sono rivolta ad un reumatologo che 
ha finalmente deciso di prescrivermi la terapia con fosfati e calcitriolo, che ha aiutato la guarigione 
delle microfratture. Nonostante ciò, le mie ossa non erano ancora perfettamente dritte e, per anni, ho 
continuato ad avere dolori atroci, soprattutto alle ginocchia. Credevo che il mio futuro sarebbe stato 
la sedia a rotelle ma, nel 2016, un incontro fortuito con un medico mi ha portato a fare un ennesimo 
intervento, all’Ospedale San Paolo di Milano, che ha risolto moltissimi dei miei problemi. Sempre 
mantenendo la terapia con fosfati e calcitriolo, i medici mi hanno inserito un chiodo endomidollare in 
entrambi i femori. Le mie gambe si sono allungate di 4 cm, e per di più senza i dolori atroci che avevo 
provato con le altre operazioni. Da quando sono nata, non ho mai avuto le gambe dritte come le ho 
ora: per lo meno, adesso riesco a camminare bene. Qualche mese fa, ho perfino corso in spiaggia: una 
cosa che non ho mai fatto in tutta la mia vita”. 

“A mia figlia Matilde, fin da piccolina, hanno prescritto la terapia con fosfati e calcitriolo: i primi anni di 
vita sono fondamentali per il trattamento, e siamo stati molto attenti affinché lo seguisse alla lettera. 
Tutto sommato, siamo riusciti a gestire la cosa senza grandi traumi. A scuola, per esempio, la bambina 
non ha mai fatto il tempo pieno, per cui, per i farmaci, ci siamo quasi esclusivamente organizzati in 
famiglia. Il discorso è diverso se la piccola stava fuori casa per tutto il giorno: in circostanze simili, 
abbiamo sempre dovuto fare in modo che non saltasse la terapia”.



Paola *

"Ho subito il primo intervento chirurgico a 4 anni e mezzo 
e ho smesso di contarli dopo il trentacinquesimo."



Chiara *

"Per quanto riguarda i bambini, gestire la terapia è 
un vero inferno, sia per loro che per noi genitori. Ad 
esempio, c’è il fatto che le medicine vanno prese anche 
di notte: ogni giorno, io e mio marito non andiamo a 
dormire prima delle 2-3 di notte."
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MICHELA*

Affetta da rachitismo ipofosfatemico

“Mi ricordo che da piccolina, prima della diagnosi, mi facevano delle punture per la mancanza 
di calcio con quelle siringhe che si usavano una volta, quelle di vetro, che si mettevano in acqua 
bollente per poterle riutilizzare. I medici non sono mai riusciti a trovare una spiegazione per la 
mia carenza di calcio. Dopo la diagnosi di rachitismo ipofosfatemico, al Meyer mi hanno messa 
in terapia con calcitriolo e fosfati. Per me era una sofferenza assumere la soluzione contenente 
fosfati: la prendevo con i succhi di frutta, ma mi è rimasto un ricordo talmente brutto che ora non 
riesco più a berli. Grazie al trattamento, i valori della fosfatasi alcalina hanno iniziato a migliorare, 
anche se per un certo periodo ho dovuto interromperlo per motivi personali, vivendo lontano dalla 
Toscana e dal Meyer. Più tardi, dopo aver ripreso la terapia, ho dovuto sostituire alcuni farmaci 
che non facevano più effetto: ora sto prendendo un medicinale che sembra stabilizzare i valori di 
calcio e vitamina D. Mi hanno anche prescritto del fosforo e spero faccia effetto. I farmaci devo 
assumerli ogni giorno”.

“Ora sono seguita da un endocrinologo di Milano, che mi sta sottoponendo a controlli più 
approfonditi: mi è stato fatto anche il test genetico, che ha confermato la diagnosi di rachitismo 
ipofosfatemico che ho ricevuto da piccola, al Meyer (a quel tempo, le indagini genetiche non 
rientravano nella pratica clinica di routine). Di recente, ho anche iniziato a considerare la possibilità 
di sottopormi ad un nuovo intervento chirurgico: infatti, nonostante le numerose operazioni 
subite da piccola, le mie gambe sono una più corta dell’altra, e ho ancora molti problemi ad una 
caviglia e alle ginocchia”.
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FRANCESCA*

Affetta da rachitismo ipofosfatemico come la sua seconda figlia, GRETA*

“Appena ottenuta la diagnosi di rachitismo ipofosfatemico, a mia figlia Greta è stata prescritta la 
terapia: una soluzione a base di fosfati, che le ha sempre dato effetti collaterali, e calcitriolo, che 
dovevamo darle usando delle piccole siringhe con cui potevamo estrarre il preparato, per di più al 
buio, perché il medicinale non deve essere esposto alla luce. La bambina ha sempre dovuto bere 
molti liquidi, a causa dei calcoli renali che iniziavano a svilupparsi, accompagnati dalle coliche. 
Da piccola, ha portato anche i tutori alle gambe, su mia richiesta perché l’ortopedica era un po’ 
scettica. Al di là del costo, per mia figlia è stata una vera tortura: dovendoli indossare ogni notte, 
per diverse ore, sulle sue gambe si formavano anche delle piccole piaghe”.

“Con il passare degli anni, le condizioni della bambina sono peggiorate e la terapia sembra non 
avere più effetto. Attualmente, mia figlia è seguita all’Ospedale Meyer di Firenze, dove dovrebbero 
metterle delle piccole placche alle ginocchia per fare in modo che le gambe crescano più dritte 
possibile, cercando di evitare che in futuro debba sottoporsi ad interventi chirurgici più invasivi”.



Paola *

"Ho provato tutti i farmaci disponibili, in Italia e non, ma 
nessuno mi ha portato i risultati sperati, e mi facevano 
soltanto stare peggio."



Irene *

"Dai 10 ai 17 anni, sono stati tre gli interventi che ho 
subito ai femori, perché con la crescita continuavano 
anche i problemi alle ossa."
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CHIARA*

Affetta da ipofosfatemia legata all’X come due dei suoi tre figli, FRANCESCO* e PAOLO*

“Io non ho seguito alcun tipo di terapia fino alla seconda gravidanza. Da piccola ho fatto un doppio 
intervento alle gambe, ma essendo già entrata nella fase di sviluppo, il risultato non è stato 
perfetto. Se l’operazione fosse stata fatta prima, oggi avrei potuto avere le gambe perfettamente 
dritte. Ho tenuto le placche per 8 anni ma poi mi hanno creato problemi, con dolori insopportabili 
alle ginocchia, e quindi le ho rimosse. La terapia farmacologica ho potuto iniziarla soltanto dopo 
aver ricevuto la diagnosi definitiva di XLH, nel periodo in cui ero incinta del mio secondo figlio, 
Luca, che è nato sano. da quel momento in poi, ho seguito un trattamento con calcitriolo, che 
purtroppo mi ha dato problemi: l’ho dovuto sospendere perché mi causava dolorose coliche renali”.

“Dei miei due figli che hanno la XLH, Francesco, il più grande, prende 5 volte al giorno una soluzione 
preparata in farmacia a base di fosfati inorganici e acqua distillata, più due pastiglie al giorno 
di calcitriolo. Paolo, che ha soltanto 2 anni, prende farmaci in gocce: alfacalcidolo e fosfati. 
Fortunatamente, su Francesco la terapia è riuscita a fare effetto. Abbiamo prevenuto il varismo, 
che è lievemente presente su una sola gamba e che, con la crescita, sta migliorando. Grazie al 
trattamento, siamo riusciti ad evitare la necessità di interventi chirurgici correttivi, la cosa che 
a me premeva di più, perché so cosa una persona deve patire tra l’operazione e la riabilitazione. 
Da fuori, vedendo Francesco, una persona non si accorge del fatto che abbia il rachitismo e non 
immagina le tante difficoltà legate alla malattia, perché mio figlio è solo un po’ più basso dei suoi 
coetanei. Per quanto riguarda Paolo, invece, è ancora troppo presto per giudicare gli effetti del 
trattamento”.

“Per quanto riguarda i bambini, gestire la terapia è un vero inferno, sia per loro che per noi 
genitori. Ad esempio, c’è il fatto che le medicine vanno prese anche di notte: io e mio marito, da 
10 anni, praticamente non dormiamo più. Per ridurre lo stress, ci siamo adattati facendo in modo 
che Francesco e Paolo assumano i farmaci agli stessi orari. La sera, mettiamo a letto i bambini, 
sbrighiamo le ultime faccende e ci prepariamo per la notte, dopodiché è già ora di dar loro l’ultima 
dose quotidiana: di conseguenza, ogni giorno, noi genitori, non andiamo a dormire prima delle 
2-3 di notte. Poi, per il dosaggio mattutino, c’è il problema della scuola. Francesco, da quando è 
alle elementari, i farmaci li prende da solo. Io e mio marito prepariamo le monodosi giornaliere di 
fosfati mettendo in siringhette senza ago la soluzione orale, che il bambino, poi, assume a scuola 
(naturalmente, vanno fatte tutte le autorizzazioni del caso: dobbiamo aspettare che la scuola ci 
dia il benestare per potergli far assumere la terapia). Da piccolo, Francesco frequentava un asilo 
privato: lì potevamo lasciare presso l’istituto il contenitore con la soluzione già pronta, con gli 
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insegnanti che riempivano la siringhetta e somministravano la medicina al bambino (tutto ciò, 
ovviamente, solo dopo averli esonerati da tutte le responsabilità del caso). Con Paolo, invece, 
la situazione è più complessa perché la sua terapia è in gocce: per somministrargliela, dovremo 
entrare a scuola noi genitori o vedere di trovare un punto di incontro con gli insegnanti, per fare 
in modo che venga somministrata da loro. Non so se all’asilo comunale quest’ultima ipotesi sia 
fattibile, dipenderà tutto dall’elasticità della direzione didattica”.  

“Un altro aspetto negativo è che i miei figli, per via della terapia, sono costretti a sottoporsi a 
continue visite. Francesco fa delle ecografie addominali complete almeno una volta all’anno, per 
tenere sotto controllo la formazione di calcoli renali. Il piccolo, invece, è in costante monitoraggio 
perché ha i valori del paratormone che si alzano di colpo, pur mantenendo costante il trattamento. 
Una cosa che non sapevo, e che mi è stato spiegato dai medici, è che questi farmaci provocano 
molta stanchezza. Questo aspetto l’ho scoperto a dicembre scorso: la scuola, infatti, ci ha segnalato 
che Francesco mostrava problemi di disgrafia e, parlandone con i dottori, è venuto fuori che la 
cosa poteva essere legata alla sonnolenza causata dai medicinali. In effetti, Francesco sembra 
soffrire particolarmente questo effetto, e si stanca facilmente quando scrive o fa le sue cose”.





CAPITOLO 4

* I nomi utilizzati sono di fantasia, per la tutela della privacy dei pazienti. Le testimonianze sono assolutamente reali.

I RACCONTI
LA MALATTIA E L’IMPATTO SULLA QUALITÀ DELLA VITA
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PAOLA*

Affetta da rachitismo ipofosfatemico

“Prima di ricevere la diagnosi di rachitismo ipofosfatemico, i dottori mi hanno letteralmente 
‘intossicata’ con il calcio e con tutto ciò che mi era stato prescritto pensando che il mio fosse 
rachitismo da denutrizione. Dopo la diagnosi, invece, sono iniziate le operazioni: dall’età di 4 anni 
e mezzo in poi, gli interventi chirurgici sono stati moltissimi: praticamente, in età scolastica, ho 
passato tutte le mie estati in sala operatoria, per tentare di ‘aggiustare’ le mie ossa. Il periodo 
dell’adolescenza mi è pesato in modo particolare: è una fase già difficile per tutti, figuratevi come 
ho potuto viverla io, non potendo mettere nemmeno una minigonna, o un costume, o fare tutto 
quello che facevano gli amici perché ero appena uscita per l’ennesima volta dall’ospedale. A causa 
dell’ultimo intervento subito, ho dovuto sospendere per 2 anni i corsi universitari che seguivo a 
Milano, e quando finalmente ho potuto riprenderli, mi sono dovuta trasferire a Pavia, sempre 
per via della malattia. Il recupero dall’operazione è stato molto pesante, ma non camminerei se i 
medici, nel corso degli anni, non fossero intervenuti in maniera così drastica, anche se, in qualche 
occasione, si sono verificati degli errori. Ad un certo punto avevo il piede immobilizzato, che 
non rispondeva più, ma in qualche modo i chirurghi hanno sistemato la cosa. Ho una sensibilità 
parziale alle gambe, soprattutto la destra, ma almeno ora cammino e nuoto, e posso condurre 
una vita ‘normale’ e lavorare”. 

“Dato che non ho mai risposto in modo adeguato ai medicinali, la mia terapia è il movimento. Per 
questo motivo faccio soprattutto nuoto, perché mi permette di non caricare troppo le articolazioni: 
vorrei riuscire ad attraversare lo stretto di Messina, ma è un’impresa che richiederà molta 
preparazione. Inoltre, è emerso un nuovo problema, perché il mio corpo ‘rigetta’ il cloro presente 
nell’acqua della piscina, una cosa che può capitare ai nuotatori e che è spesso associata ad una 
carenza di vitamina D. Se, ad esempio, mi alleno in piscina la mattina, nel pomeriggio mi vengono 
delle crisi respiratorie che si fermano solo con antistaminici o cortisone, come se fosse un’allergia 
fortissima. Cercherò comunque di trovare una soluzione, perché nuotare è la cosa che mi fa stare 
bene! Ho i miei dolori, ma riesco a sopportarli senza prendere farmaci: ciò che non posso fare è 
interrompere l’attività fisica e la fisioterapia: se le sospendo, ho 3 settimane di autonomia e poi 
inizio a stare male. Posso rinunciare a una cena, ad un impegno di lavoro, ma non posso permettermi 
di non allenarmi: è il mio limite, ed è una cosa di cui dovrò tenere conto con l’avanzare dell’età”.

“L’unico diritto di cui usufruisco per via della mia malattia è il tagliandino che mi permette di 
parcheggiare negli spazi riservati ai disabili, e per ottenerlo ho dovuto praticamente litigare con 
i medici dell’INPS, perché il rachitismo ipofosfatemico non era una patologia da loro riconosciuta. 
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Lo uso quando ne ho bisogno, e non sempre, anche se quando lo faccio vengo sempre presa 
per una di quelle persone che non hanno problemi di salute e che utilizzano impropriamente il 
permesso di un parente anziano o realmente disabile. Per le persone che convivono con malattie 
come la mia, il supporto dello Stato non è sufficiente: fin da piccola, la mia fortuna è stata avere 
dei genitori che erano praticamente al mio servizio, e che potevano permettersi di seguirmi o di 
pagare chi poteva aiutarmi. Se fossero stati dei lavoratori dipendenti, nemmeno sfruttando la 
Legge 104 avrebbero potuto prendersi tutte le ore che servono per occuparsi di un figlio con una 
patologia come la mia”.

“Il rachitismo ipofosfatemico ha un forte impatto anche dal punto di vista economico: lo aveva per 
i miei genitori, quando ero piccola, e lo ha per me adesso. Gli allenamenti di nuoto e la fisioterapia 
hanno un costo, che va sommato al fatto che per svolgere queste attività devo rinunciare a delle 
ore di lavoro. In ogni caso, non ce la farei a lavorare per 8 ore quotidiane: se lo facessi, al secondo 
giorno sarei distrutta: sotto questo aspetto, mi ha aiutato il successo che ho raggiunto nella mia 
professione, che mi permette di lavorare meno ore al giorno pur guadagnando a sufficienza per 
vivere. Ho cercato il modo di far ‘valere’ di più il mio tempo e di trovare soluzioni adatte, anche 
grazie ad internet”.

“Dal punto di vista medico, una cosa di cui ho sentito la mancanza è l’ascolto dei pazienti: più volte 
mi sono scontrata con dottori che vanno dritti per la loro strada e non prestano attenzione al 
malato. Se un medico non ascolta la persona che sta male, e questa, poi, ne paga le conseguenze, 
è normale che la fiducia venga a mancare, e questo non dovrebbe accadere”.
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ALESSIA*

Affetta da ipofosfatemia legata all’X

“L’impatto dell’ipofosfatemia legata all’X sulla mia infanzia è stato pesante: ho avuto problemi con 
la scuola fin da piccola. In prima elementare già non camminavo bene e sono stata sempre male, 
motivo per cui ho dovuto ripetere l’anno. In seconda elementare, ho subito un intervento chirurgico 
e ho saltato quasi tutto l’anno. Ad un certo punto, non ho più potuto andare a scuola. Allora era 
diverso, gli insegnanti non ti seguivano più di tanto: una volta perse le lezioni, non le recuperavi più 
e venivi bocciato. Per quanto riguarda il lavoro, poi, ho sempre potuto svolgere soltanto mansioni 
sedentarie. Sono in pensione da due anni, ma quando lavoravo, dato che la mia malattia non era 
riconosciuta, ho utilizzato tutti i permessi e le ferie di cui disponevo per motivi di salute”. 

“Tra le conseguenze della XLH ci sono anche i traumi che ho avuto da bambina, di cui ancora 
risento, perché l’ospedale e le operazioni li ho affrontati praticamente da sola. Mentre ora i 
bambini possono essere accompagnati dalla famiglia in quasi tutte le fasi di un ricovero, quando 
ero piccola, ai miei genitori non era permesso di restare con me continuamente. Ho molto sofferto 
questa condizione di solitudine. Un’altra cosa che mi ha profondamente ‘segnato’ è la mancanza 
di ascolto da parte dei medici: molti dei dottori che ho incontrato nella mia vita non si sono mai 
soffermati a prestare seriamente attenzione alla mia storia, o non si sono mai chiesti perché le 
mie gambe si deformassero, invece di tentare solamente di sistemarle”. 

“Sono sempre stata bassa e le mie gambe, ormai, sono destinate a rimanere storte. Cerco comunque 
di tenermi un po’ in movimento, perché con l’età e la menopausa si tende ad ingrassare, e vorrei 
evitare di gravare ulteriormente sugli arti inferiori. Tutto sommato, mi muovo abbastanza bene, 
anche se mi stanco facilmente. Chiaramente, con il passare degli anni, i dolori sono aumentati, 
soprattutto alle gambe, ma cerco di non scoraggiarmi e di mantenere uno stato d’animo positivo, 
e il mio compagno è sempre stato al mio fianco. Per quanto riguarda i denti, sono 6 o 7 quelli che 
mi sono rimasti, per il resto ho soltanto impianti. Affrontare il percorso di cure dentistiche, oltre 
che doloroso, è stato molto costoso. Per fortuna, dopo aver ottenuto l’esenzione per malattia rara, 
le visite e gli esami non devo più pagarli di tasca mia”. 



Alessia *

"L’impatto dell ’ipofosfatemia legata all ’X sulla mia 
infanzia è stato pesante: ho avuto problemi con la scuola 
fin da piccola. Per quanto riguarda il lavoro, poi, ho 
sempre potuto svolgere soltanto mansioni sedentarie."



Irene *

"Per via del rachitismo ipofosfatemico, si può dire che la 
mia vita l’ho vissuta a metà. Anche la mia vita di coppia 
è sempre ruotata intorno alla malattia, perché qualsiasi 
cosa si decidesse di fare, doveva essere pianificata in 
relazione ai miei dolori."
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IRENE*

Affetta da rachitismo ipofosfatemico come la sua seconda figlia, MATILDE*

“In generale, per via del rachitismo ipofosfatemico, si può dire che la mia vita l’ho vissuta a metà. 
Ho fatto l’impiegata per 15 anni e ogni spostamento era faticoso, anche solo per recarmi sul posto 
di lavoro: la mia intera giornata era scandita dalla fatica. Anche la mia vita di coppia è sempre 
ruotata intorno alla malattia, perché qualsiasi cosa si decidesse di fare, doveva essere pianificata 
in relazione ai miei dolori. Ora, grazie ai chiodi endomidollari, riesco almeno a fare cose che prima, 
a causa del dolore, mi erano impossibili, anche cose che possono sembrare banali, come salire o 
scendere da un treno o da un autobus. I mezzi e gli edifici pubblici dovrebbero essere progettati 
tenendo conto del fatto che ci sono persone con problemi di mobilità: in alcuni ospedali, l’unico 
modo che avevo per spostarmi senza troppa fatica era rappresentato dalla sedia a rotelle”.

“Mia figlia, al contrario di me, fa scherma, va in montagna e fa molte attività all’aria aperta, a 
testimonianza del fatto che, nel rachitismo ipofosfatemico, se si ottiene presto la diagnosi giusta 
e si inizia presto la terapia giusta, la vita, per i pazienti, può essere molto migliore. Se a me fosse 
stata prescritto il trattamento che seguo 10 o 20 anni prima, avrei probabilmente evitato tante 
sofferenze. Serve più collaborazione tra i medici: oltre agli ortopedici, che intervengono sulle 
conseguenze di questa patologia, c’è bisogno di specialisti che sappiano trattarne la causa. Inoltre, 
sapere che esiste una terapia e che la malattia si può gestire, permette ad una coppia di genitori 
di affrontare la gravidanza in maniera più consapevole”.
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MICHELA*

Affetta da rachitismo ipofosfatemico

“La bassa statura ha influito tantissimo in ambito lavorativo: non so se sia giusto parlare di 
discriminazione, ma di sicuro la mia fisicità non mi ha aiutato a trovare lavoro. Con una malattia 
come la mia, le conseguenze sono visibili, e molta gente giudica gli altri esclusivamente con gli 
occhi. Ora ho un impiego amministrativo, che posso svolgere perché non mi costringe a stare in 
piedi per tante ore o a svolgere mansioni faticose. Di certo alla mia schiena non giova nemmeno 
stare per molto tempo in posizione seduta, ma dal punto di vista fisico è l’unico tipo di lavoro 
che posso fare”.

“Ancora oggi, per via della malattia, ho una gamba più corta dell’altra, un problema che spero sia 
possibile risolvere, perché si ripercuote negativamente sulla schiena, sul bacino e anche sulle 
braccia, dato che non ho più potuto togliere le stampelle dall’ultimo intervento, che ho fatto nel 
2007. In ogni caso, secondo conta moltissimo il modo in cui si affronta una malattia, cercando di 
reagire senza farsi scoraggiare dalle difficoltà. Anche nel quotidiano, ad esempio, può accadere 
che le altre persone ti mettano involontariamente a disagio, ma in questi casi non puoi fargliene 
una colpa”.



Michela *

"Di sicuro la mia fisicità non mi ha aiutato a trovare 
lavoro. Con una malattia come la mia, le conseguenze sono 
visibili, e molta gente giudica gli altri esclusivamente 
con gli occhi."



Francesca *

"Tutti gli interventi chirurgici che ho dovuto subire a 
causa della malattia mi hanno profondamente segnato, 
tanto da causarmi veri e propri attacchi di panico: 
per questo motivo, ho dovuto iniziare una terapia con 
psicofarmaci."
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FRANCESCA*

Affetta da rachitismo ipofosfatemico come la sua seconda figlia, GRETA*

“Tutti gli interventi chirurgici che ho dovuto subire a causa della malattia mi hanno profondamente 
segnato, tanto da causarmi veri e propri attacchi di panico: per questo motivo, seguo una terapia 
con psicofarmaci, che però mi ha fatto ingrassare. Cerco di stare attenta al peso ma il cibo, in parte, 
è diventato una sorta di ‘valvola di sfogo’: so bene che dovrei dimagrire perché il peso peggiora 
la situazione e aumenta i miei dolori alla schiena e alle gambe, a cui si aggiungono diversi altri 
problemi di salute. Nonostante tutto, cerco di farmi forza e di reagire, anche per mia figlia”.

“Dal punto di vista del lavoro, mi ritengo fortunata perché sono una dipendente pubblica e posso 
usufruire di una serie di agevolazioni per poter prendermi cura di mia figlia: se svolgessi un altro 
tipo di professione, probabilmente avrei dovuto licenziarmi. Non so proprio come riescano ad 
assistere un figlio malato le persone che, ad esempio, lavorano in fabbrica”.
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CHIARA* 
Affetta da ipofosfatemia legata all’X come due dei suoi tre figli, FRANCESCO* e PAOLO*

“A causa della malattia, io vado continuamente dal dentista perché i miei denti sono sempre 
stati gialli e si sgretolano, anche quelli già curati. I denti dei miei figli, invece, stanno meglio solo 
grazie alla terapia: più bianchi e robusti rispetto ai miei. Nonostante ciò, quando Francesco era 
più piccolo, e aveva ancora i denti da latte, soffriva ripetutamente di ascessi, che ora, per fortuna, 
sono diminuiti”.

“Dolori alle ossa ne abbiamo tanti, in famiglia, a causa della malattia: io, che vado per i 40, è da 
qualche anno che ho forti dolori alla schiena e alle ginocchia. Crescendo, alle gambe ho avuto il 
problema inverso rispetto a quello che presenta il resto dei miei familiari affetti da XLH: come 
manifestazione della malattia, loro hanno il varismo mentre io, all’opposto, ho avuto il valgismo. 
Per lungo tempo sono andata avanti solo portando scarpe e plantari ortopedici, oltre a stecche 
ortopediche da tenere per tutta la notte: sono aste di ferro che vanno dall’anca alla caviglia, sono 
fissate alle gambe con due stringhe di velcro e hanno delle fasce elastiche che vengono strette 
fortemente all’altezza del ginocchio, racchiudendolo. Questo fino a quando non ho trovato un 
primario competente in materia, che appena mi ha visitato ha capito che dovevo essere operata”.

“In generale, non c’è consapevolezza della malattia. Se consideriamo l’invalidità, ad esempio, 
in famiglia facciamo continue visite di revisione e, addirittura, per quanto riguarda Francesco, 
l’intervallo tra una visita e l’altra è diventato sempre più breve: siamo passati da tre anni a due, 
poi a un anno e mezzo; infine, se non avessi reclamato, la prossima visita sarebbe stata dopo 6 
mesi. Durante l’ultima revisione, infatti, ho chiesto ai dottori quali miglioramenti sperassero di 
vedere accorciando i tempi, spiegando loro che la XLH è una malattia genetica e non guarisce per 
incanto, e che gli effetti delle terapie si vedono solo a lungo termine: a questo punto, allora, mi 
hanno detto che la successiva visita di Francesco sarebbero tornati a farla dopo 5 anni! Situazioni 
simili ti fanno capire che poche persone conoscono questa patologia, e che sono ancora meno i 
medici esperti”.
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ASSOCIAZIONE ITALIANA DEI PAZIENTI CON DISORDINI 
RARI DEL METABOLISMO DEL FOSFATO (AIFOSF)

AIFOSF è stata costituita a luglio del 2018, ed è nata con l’obiettivo di promuovere la diffusione 
delle conoscenze nel campo dell’ipofosfatemia legata all’X (XLH), del rachitismo ipofosfatemico 
e degli altri disordini rari del metabolismo del fosfato. L’Associazione si prefigge di favorire tutta 
una serie di attività riguardanti queste patologie, attività che sono rivolte, ad esempio, agli aspetti 
sociali correlati, alle tematiche di prevenzione, alla raccolta di dati clinici, alla promozione degli 
studi scientifici e allo sviluppo e la standardizzazione delle metodologie di ricerca e di applicazione 
clinica, nonché dei criteri di valutazione dei disordini del metabolismo del fosfato nei pazienti.

Per contattare AIFOSF
Sito web: www.aifosf.it
E-mail: segreteria@aifosf.it

ASSOCIAZIONE ITALIANA SOSTEGNO MALATTIE 
METABOLICHE EREDITARIE (AISMME) 

Fondata nel 2005 da un gruppo di genitori, AISMME è nata allo scopo di offrire un sostegno concreto 
alle persone affette da malattie metaboliche ereditarie e alle loro famiglie. Svolge una costante 
attività di informazione su questo gruppo di patologie, tra le quali rientra l’ipofosfatemia legata 
all’X (XLH), anche attraverso servizi di ascolto e consulenza appositamente dedicati ai pazienti. 
È inoltre impegnata a promuovere la diagnosi precoce dei difetti congeniti del metabolismo, 
sensibilizzando il pubblico, la politica e l’ambiente medico-scientifico sull’importanza dello 
screening neonatale esteso (SNE). 

Per contattare AISMME
Sito web: www.aismme.org
E-mail: info@aismme.org
Pec: news@pec.aismme.org
Telefono: 049-99.00.700
Fax: 049-99.00.700
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Centro di aiuto-ascolto AISMME

L’Associazione offre informazioni e assistenza su varie tematiche socio-sanitarie inerenti alle 
malattie metaboliche ereditarie e alle malattie rare. È possibile usufruire del servizio tramite i 
seguenti contatti:

E-mail: info@aismme.org
Telefono: 049-99.00.700 (tutti i giorni, dalle ore 10:00 alle ore 17:30)

Numero verde gratuito: 800.910.206 (da cellulare o rete fissa - dal lunedì al venerdì, dalle ore 8:00 alle ore 24:00)
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GLOSSARIO

Apparato di Ilizarov: 
apparato chirurgico esterno che viene fissato alle ossa per allungarle o modificarne la forma

Diabete di fosfato, diabete ereditario del fosfato, diabete fosfatemico: 
termini poco utilizzati per definire il rachitismo ipofosfatemico

Fosfatasi alcalina (ALP):  
un enzima presente nell’organismo. La misurazione dei livelli di ALP nel sangue viene utilizzata 
per la diagnosi di patologie del fegato o delle ossa

Fosfaturia: 
presenza di fosforo nelle urine

Nefrocalcinosi: 
eccessivo accumulo di sali di calcio in corrispondenza dei reni

Valgismo: 
nel caso degli arti inferiori, deformità che porta le ginocchia ad avvicinarsi l’una all’altra

Varismo: 
nel caso degli arti inferiori, deformità che porta le ginocchia ad allontanarsi l’una dall’altra

XLH: 
X-linked hypophosphatemia, ipofosfatemia legata all’X
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O.Ma.R. - Osservatorio Malattie Rare rappresenta la prima e unica agenzia giornalistica, in Italia e 
in Europa, interamente dedicata alle malattie rare e ai tumori rari. Da circa un decennio, l’intuizione 
editoriale della giornalista Ilaria Ciancaleoni Bartoli è diventata la più affidabile fonte di informazione 
sul tema della rarità in sanità. La testata giornalistica è consultabile gratuitamente online e si rivolge a 
tutti gli stakeholder del settore. La mission dell’Osservatorio è produrre e far circolare una informazione 
facilmente comprensibile, e scientificamente corretta, su tematiche ancora poco note, mettendo le 
proprie competenze a disposizione degli altri media, dei pazienti e di tutti gli stakeholder del settore. 
La correttezza scientifica è assicurata da un accurato vaglio delle fonti e dal controllo di un comitato 
scientifico composto dai maggiori esperti del settore.


