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SUMMARY

Amyotrophic lateral sclerosis (ALS) is a neurodegyative disease characterized by progressive
muscular paralysis reflecting degeneration of mot@urons in the primary motor cortex,
corticospinal tracts, brainstem and spinal cordid@nce (average around 1/50,000 per year) and
prevalence (average around 1/20,000) are relativeifprm in Western countries, although foci of
higher frequency have been reported in the WesRaaific. Overall, there is a slight male
preponderance (male to female ratio of around L.9:ie mean age of onset for sporadic ALS is
about 60 years. There are cases of patients wéthdifease in younger age. The onset of ALS is
very insidious because the spectrum of symptomsastly similar to other neurodegenerative
diseases. A specific diagnostic test does not xist and the course is variable and depends on the
spinal or bulbar form. In some cases the coursdisg#fase is very rapid with a progressive loss of
autonomy caused by the sudden aggravation of thmpteyns which needs irreversible decisions
and treatments (e.g. tracheostomy and PEG). A fspacid resolutive therapy does not exist, but
there are treatments aimed at improving patiengitguof life: riluzole, that is the only drug that
has been shown to extend survival, symptomatidnresats for sialorrhoea, cramps, pains and
insomnia and rehabilitative devices to help thetiglhautonomy. Not least is the psychological
impactof the disease include not only the patibaotsalso on their families.

Because of the pathology features and the patiezgds, in the public health strategies for rare
diseases, a specific management and care protasdiden created only for ALS patients.

The project has been divided into several disfaneses.

At first, the care pathway has been created, takityaccount the special needs and the aid
services for the ALS patients. In accordance with\Wide Area Agreement (Veneto Region law no
2046 of & July 2007), an interregional working group hasrbestablished. Skilled specialists were
members of this task force to draw proposals fer photocol and the common guidelines. The
interregional and multidisciplinary staff was mageof different health professionals (neurologists,
pulmonologists, physiotherapists, coroner), work#rterritorial public health agencies and patients
associations from the Wide Area (i.e. Veneto Regiéniuli Venezia Giulia Region and
Autonomous Provinces of Trento and Bolzano).

In accordance with the Evidence Based Medicine auktla critical review of current
scientific evidence has been added to the persexatrience of the working group members.
International Scientific Societies documents andglines have been collected as well.

Work has taken place in the Veneto Rare Diseasesd@@ation offices and in the distance

meetings. A web application has allowed to conantt download bibliography, post comments on



definitions and treatment suggested and view tles amserted by other participants. It was possible
to have more information on the ALS patients situgtusing the data from official sources (e.g.
Veneto Region Rare Disease Register and territpuhlic health agencies).

A questionnaire-interview with 130 questions hasrbereated. It was divided into various
parts, each reflecting a different topic area. §hestionnaire was aimed at knowing the patients
and relatives needs, difficulties and problems hairt daily life and identifying some possible
suggests on their care program.

Consequently, new tools are provided to facilithae transfer of knowledge and experience
acquired in the previous steps and improve thel lefv¢éhe participation and collaboration of the
different actors (health workers, patients repregeres, etcetera). These tools have been chosen:
the Agreement between Central State and Regiorsditferent regional laws on rare diseases,
especially on ALS, the therapeutic protocols anck @uide lines, the help line activities of the
Veneto Rare Diseases Coordination, the interrefj\oeking group actions, the Coordination web
site and the web application for the distance mgediind distance learning courses.

Due to the variety of the care, the multidisciptinand the importance of the patients needs, the
Wide Area members have decide to enhance the tuiméasrmatic system for rare diseases,
creating a dedicated folder for ALS. The goal wasuse an unique language and information
source.

Connecting all labelled reference centres, allittaral public health agencies, local pharmacies
and hospitals - and in the future also the rehahliin centres and the invalidity committee — this
computerized system could be the first step foomdgenous and equal care system in the Wide

Area.



SOMMARIO

La sclerosi laterale amiotrofica (SLA) € una madattara neurologica degenerativa e
progressiva che presenta un'incidenza di 1 og@0®0individui all'anno e una prevalenza di circa
1/20.000 relativamente uniformi nei paesi Occidignaee con una prevalenza maggiore sono state
riportate nel Pacifico Occidentale. Il un rappokd- € quasi eguale, ma con una lieve preferenza
per il genere maschile (1,5:1). L’esordio dellaniar sporadica si situa a 60 anni circa ma non
mancano casi di persone che manifestano la malisttiata piu giovanile. Il suo esordio e
solitamente molto insidioso presentando una varidtasintomi comuni ad altre malattie
neurodegenerative. Non vi € ancora un test diagospecifico per tale malattia ed il suo decorso
e variabile a seconda della forma spinale o bulbarealcuni casi € molto rapido con una
progressiva perdita dell’autonomia causata da tepepeggioramenti della sintomatologia che
richiedono decisioni e trattamenti talora irrevieilsicome la tracheostomia e la PEG. Non esiste
una terapia specifica risolutiva ma tutta una séirgrovvedimenti atti a migliorare la qualita diav
di questi pazienti: il riluzolo che sembra il teattento, ad oggi, maggiormente in grado di
rallentarne il decorso, le terapie sintomatiche ipeérattamento della scialorrea, dei crampi, dei
dolori, dell'insonnia, i presidi e gli ausili peavorire I'autonomia residua. Non ultimo & da
annoverare I'impatto psicologico della patologia solo sui pazienti ma anche sui loro familiari.

Per le caratteristiche proprie di questa patolegia bisogni delle persone che ne sono affette,
all'interno dei piani di programmazione sanitaridazore delle persone con malattia rara, si
deciso di creare un protocollo di assistenza eg&Bain carico globale specifico per le persone con
Sclerosi Laterale Amiotrofica.

Il progetto nella sua complessita e stato articolatdiverse fasi distinte. Inizialmente € stato
necessario definire il percorso assistenziale apgartico tenendo conto dei bisogni peculiari delle
persone affette da SLA e dei servizi di assisten#aro dedicati. Come previsto dall’Accordo di
Area Vasta (D.G.R. del Veneto n. 2046 del 3/07/20@7stato insediato un Gruppo di Lavoro
interregionale costituito da interlocutori privilag ai quali € stato affidato il compito di elabog
proposte per la definizione del protocollo stesqmeela produzione di linee guida concordate. Il
Gruppo di Lavoro interregionale e multidisciplinae¥a costituito da operatori provenienti dalle
diverse realta dell’Area Vasta (costituita da Regioveneto, Regione Friuli Venezia Giulia e
Province Autonome di Trento e Bolzano) e di divelsmsckground professionale (neurologi,
pneumologi, fisioterapisti, riabilitatori, medi@dali) ma anche rappresentanti dei sevizi teratori
e delle associazioni d'utenza. Alla individuale @&$gnza portata dai singoli componenti del Gruppo

si e affiancata una valutazione critica degli segistenti in letteratura scientifica secondo itode



dellEvidence Based Medicine (EBM) ricercando i tig risultati tratti da Studi clinici (Clinical
Trials) controllati e linee-guida di pratica clinicSono stati inoltre raccolti documenti e lineédgu
prodotti da gruppi di lavoro di societa scientificimternazionali. L’attivita del Gruppo di Lavoro s
e svolta durante gli incontri presso la sede dar@oamento Malattie Rare e durante gli incontri a
distanza per i quali € stato predisposto un sisterab-based attraverso il quale consultare e
scaricare il materiale bibliografico e inserire ymiocommenti su definizioni e/o trattamenti
proposti, nonché visualizzare quelli inseriti dagjliri partecipanti. Si € continuato con I'ottenere
una fotografia dei soggetti con SLA presenti nelitierio tramite i dati rilevabili da fonti ufficiia
come il Registro Malattie Rare della regione Vereiaservizi territoriali. Con I'obiettivo di capr

i bisogni urgenti del paziente e la sua famiglidfiablta e criticita del percorso di ognuno e
cogliere eventuali suggerimenti su come appront@am®gramma assistenziale a loro rivolto, é stato
realizzato un questionario-intervista costituitol®® item suddivisi per Aree di indagine.

Sono stati in seguito realizzati strumenti atti wi@a parte a trasferire nella pratica le
conoscenze ottenute dalle due fasi precedenti l@lttal a riorientare I'attitudine dei vari attori
coinvolti, in diverso modo, nell'assistenza delergpne affette da SLA con il fondamentale intento
di aumentare la loro partecipazione e collaborazi@ili strumenti scelti sono stati: I'’Accordo Stato
Regioni, le varie delibere regionali per le matattare e nello specifico per la Sclerosi Laterale
Amiotrofica, i protocolli terapeutici e le linee iga assistenziali, I'attivita della linea telefoaic
presente presso il Coordinamento Malattie Rareptginua attivita dei Gruppi di Lavoro, il sito
internet del Coordinamento, il sito web per gliantri a distanza e i corsi di formazione.

Proprio per I'eterogeneita dell'assistenza fordgamultidisciplinarieta coinvolta ed i bisogni
assistenziali importanti, al fine di un unico lirggio e un'unica fonte informativa, le
Amministrazioni delle Regioni e delle Province andme dell'Area Vasta hanno definito di
potenziare il sistema informativo gia in uso pegéstione delle malattie rare creando una cartella
specifica dedicata alla SLA. Questo unico sisteroenputerizzato, collegando tutti i Centri
accreditati, tutti i Distretti Sanitari e i ServiZarmaceutici territoriali ed ospedalieri e, cofuturo
obiettivo di aprirsi poi anche ai servizi di ridtakione e alle commissioni di invalidita, vuolesese

un primo passo per una assistenza equa ed omodgettosiliterritorio dell’Area.



INTRODUZIONE
INTRODUZIONE

La Sclerosi Laterale Amiotrofica appartiene al grolelle malattie rare riconosciute dalla
normativa italiana come malattie che godono diagice di esenzione e per le quali le varie regioni
si sono impegnate nel creare percorsi di assistspeeifici. E una malattia cronica degenerativa
fortemente disabilitante e che nella fasi piu aa#mzrichiede una significativa assistenza
domiciliare con I'attivazione dei servizi territahi e I'importante compartecipazione della famiglia
Viste le criticita e le complessita della condizoim cui si trovano a vivere le persone affette, le
risposte necessarie per migliorare I'assistenzar@ dovuta devono provenire dai diversi ambiti
sanitari che inevitabilmente vengono ad esserrexassati e dai quali vi si possono trarre servizi
assistenziali, agevolazioni e tutela per la salB&. questo motivo si ritiene opportuno riportare
alcune informazioni riguardanti la malattia (fonte

http://malattierare.regione.veneto.it/cerca itAgib.php?lang=eng&id=1565 Ila normativa

vigente per le malattie rare, la normativa piu gigativa sulla disabilita e la regolamentazione

dell’assistenza domiciliare.

1.1 Sclerosi Laterale Amiotrofica

Definizione. La sclerosi laterale amiotrofica (SLA) € una maatheurodegenerativa
caratterizzata da una progressiva paralisi musealbe riflette la degenerazione dei motoneuroni
nella corteccia motoria primaria, nei tratti coospinali, il tronco cerebrale e la corda spinale.
“Amiotrofica” si riferisce all’atrofia a cui vannmcontro le fibre muscolari, che sono denervate nel
momento in cui le loro corrispondenti cellule detrm anteriore degenerano, causando debolezza e
visibili fascicolazioni dei muscoli coinvolti; “setosi laterale” si riferisce all'indurimento dei
motoneuroni dei tratti corticospinali anterioreaéerale che vengono sostituiti da gliosi. L’incidan
& di circa 1.89 per 100,000/anno e la prevalenda@rca 5.2 per 100,000 in USALa SLA &
prevalentemente (80-90% di tutti i casi) sporadida sua etiologia non & ancora nota. La frequenza
di SLA familiare si aggira tra il 5 ed il 10% deasf, ma studi pitl approfinditi alzerebbero la
percentuale di casi familiari al 26%4_a forma familiare ha mostrato una ereditarietéosomica
dominante e circa il 20% di queste forme sono dauda un gene che codifica la superossido
dismutasi Cu/Zn (SOD1)

Spesso la malattia inizia in maniera insidiosaler@ime sue fasi puo presentare un’ampia
varieta di sintomi e segni che allungano i tempiddignosi e ritardando il rivolgersi ad uno
specialistd Dal punto di vista fisiopatologico si manifestat@ degenerazione e la perdita di

motoneuroni con gliosi degli astrociti, inclusioimitraneuronali nei neuroni degenerati, Yl



INTRODUZIONE
atrofia delle radici nervose spinali anteriori & tlatti corticospinali. Altri markers patologicoso
le anomalie mitocondriali nei pazienti con la mitae SODI e frammentazioni dell'apparato del
Golgi®.
Secondo la classificazione delle malattie ereditdel motoneurone di Rowland and Shneider
modificatd, possiamo distinguere:

 SLA familiare:

0 SLA autosomica dominante;

SLA con demenza frontotemporale, autosomica donténan

SLA con demenza frontotemporale e parkinsonismimsaumica dominante;
SLA X-linked;

SLA giovanile di tipo 1 autosomica recessiva,

SLA giovanile di tipo 2 autosomica recessiva,

o O O O o o

SLA giovanile di tipo 3 autosomica recessiva,
0 SLA giovanile autosomica dominante non bulbare esordio prima dei 25 anni.

» SLA sporadicgcon eziologia ignota)

Segni e Sintom(Circa i 2/3 dei pazienti con la forma tipica di Slpkesentano la forma
spinale della malattia (forma classica “SLA Chafcaton una combinazione di segni dei
motoneuroni superiori ed inferiori. Segni dei maoroni superiori includono la spasticita,
iperreflessia, segni di Hoffmann and Babinski; sedaei motoneuroni inferiori sono l'atrofia
muscolare, la debolezza e le fascicolaZiohiMolti studi hanno dimostrato che la stanchezaa, |
ridotta tolleranza all’esercizio fisico, le fasdiapioni, i crampi, I'atrofia muscolare e la debdazi
manifestano nelle fasi precoci della maldttidna review definisce che la modalita piti comune d
esordio della malattia include la disartria (33%igotta capacita di usare la penna (20%), unaapall
debole e alterata (14%), piede cadente (12%), daledioni/crampi (11%), intolleranza
all'esercizio (4%), insufficienza respiratoria (4% disturbi cognitivi (296f. Con il progredire
della malattia, I'invalidante perdita dei movimefiti delle dita, il loro irrigidimento e un lento
indebolimento e la distruzione dei muscoli di unanm, primi segni della patologia, possono in
pochi mesi interessare anche la mano controlatechiebraccio e subito dopo coinvolge il collo, la
lingua, la faringe, i muscoli laringei e i muscadél tronco e degli arti inferiori. Raramente | i
possono notare una distruzione focale muscolamgpdella comparsa di debolezza ed alcuni
pazienti presentano una paraparesi spastica. lemazpossono aver notato fascicolazioni
(contrazioni involontarie dei muscoli) o crampi cpheecedono di alcuni mesi (o anni) I'esordio
della debolezza e della riduzione muscolare, mamiante sono questi i sintomi di esordio. La

triade tipica di segni di questa patologia sonddholezza atrofica delle mani e dell’avambraccio,
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lieve spasticita delle braccia e delle gambe edeflessia generalizzata in assenza di alterazioni
sensoriafi**2 Molti pazienti sviluppano sintomi bulbari ed eugaimente respiratori e la spasticita
gradualmente evolve in arti atrofici deboli. Dumaté ultime fasi della malattia i pazienti possono
sviluppare spasmi flessori involontari dovuti atbesiva attivazione dell’arco flessorio negli arti
spastici. In alcuni casi si possono avere sintoh@ mcludono alterazioni della vescica (come
urgenza di minger&) Alcuni pazienti possono presentare un coinvolgitneextramotorio come il
deficit cognitivo nella forma frontale o una demarimntotemporafk La spasticita & evidente agli
arti superiori con aumento del tono muscolare stilmolo del riflesso del supinatore, e negli arti
inferiori con lo stimolo del riflesso patellare e associate a ipertonia. | riflessi tendinenso
patologicamente vivaci in maniera simmetrica, ischjuelli delle dita degli arti superiori e i rifisi
dei muscoli adduttori degli arti inferidril pazienti con esordio bulbare si presentandasuknte
con disartria che potrebbe presentarsi inizialmesti® dopo ingestione di piccoli quantita di
bevande alcoliche. Raramente i pazienti preserdaiagia per solidi e liquidi prima di aver notato
gualche disturbo del linguaggio. | sintomi aglii @it possono manifestare in contemporanea ai
sintomi bulbari o come nella maggior parte dei cagro 1 o 2 anni. Quasi tutti i pazienti con
sintomi bulbari sviluppano scialorrea per la diffia di ingoiare la saliva e una debolezza bild¢era
facciale che colpisce la meta inferiore del visouh significativo numero di casi si manifestano
sintomi pseudobulbari come labilita emotiva e esises sbadigliamenfo Linsufficienza
respiratoria si verifica comunemente nei pazieoti ELA ed e la maggior causa di morte. Circa il
5% dei pazienti presenta debolezza respiratori@zasamtomi significativi agli arti o sintomi
bulbari®, | sintomi di insufficienza respiratoria o di ipailazione notturna sono: dispnea,
ortopnea, disturbi del sonno, cefalea mattutinanetenza diurna eccessiva, anoressia, ridotta
capacita di concentrazione, irritabilita e cambiathe’'umore?. Segni clinici evidenti all’lesame
includono tachipnea, 'uso dei muscoli respirataccessori, movimenti paradossi dell’addome,
tosse debole e raramente papilledéimtina review di pazienti con SLAC.A.R.E. Databasg
dimostra che uno o pitl aspetti atipici sono riporta circa il 2094° dei pazienti. Queste
manifestazioni si associano a periodi lunghi trardi® dei sintomi e diagnosi, cosi come a un
maggior coinvolgimento del caregiver. Alterazioeild sensibilita sono le manifestazioni atipiche
pill comuni, riscontrabili nel 6% delle forme spdche di SLA e nell’'8% delle forme familidri
Varianti delle malattie del motoneurone hanno prsgoni cliniche, velocita di progressione e
prognosi differenti, ma le opinioni scientifiche dividono sul fatto che queste varie sindromi
debbano essere classificate come entita disting.4i nonostante sia evidente che presentano una
patologia molecolare comuhelcuni pazienti si presentano con segni a casimo del motonerone

superiore (UMN), forma che viene tipicamente chienfclerosi Laterale Primaria quando i referti
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dell'elettromiografia sono normali ed i sintomi gistono per 3 anni. La sindrome del motoneurone
inferiore (LMN) @ tipicamente chiamata Atrofia Musare ProgressiVa Quasi sempre |'esordio &
agli arti, ma il paziente pud eventualmente sviargpdifficolta di deglutizione. E riportato che pit

del 50% dei pazienti pud sviluppare segni UMN éupgare un quadro tipico di SIA

Storia Naturale.L'incidenza della Sclerosi Laterale Amiotrofica sgdica, nel 1990, era
compresatra 1.5 e 2.7 per 100,000 abitanti/anmaligdi 1.89 per 100,000/anno) in Europa e Nord
America; nel passato alcuni autori pensavano chasichi fossero maggiormente affetti rispetto alle
femmine, con un rapporto M:F di circa 1.5:1, orai ¢ recenti sugerisco che l'incidenza tra i
generi & equamente distribditd’ L'etd media di esordio della forma sporadicaavéna i 55 ed i
65 anni con un'eta mediana di esordio di 64 asoi@il 5% dei casi ha un esordio precedente ai 30
anni di eta; I'esordio bulbare & piu comune netleng e nei gruppi di persone piu anziane, con il
43% dei pazienti con piu di 70 anni di2ta

La SLA e una patologia progressiva e fatale edaitamento puo solo rallentare la sua
progressione e migliorare la qualita di vita. Ndaage la velocita individuale della progressione de
sintomi sia variabile, studi che hanno studiatoptagnosi dimostrano un intervallo di tempo
dall'esordio alla morte tra i 30 e i 36 nfésStudi clinici con coorti numerose hanno dimostnaa
curva di sopravvivenza di 3 e 5 anni per il 48 éo2dspettivamente, con un 4% circa che
sopravvive per pitl di 10 arfili Una progressione veloce & comune nelle formeliaindi SLA,
particolarmente in certe mutazioni genetiche chievadgono la superossidodismutasi rame/zinco
(SOD1), cosi come A4¥Y Un inizio precoce del trattamento nelle fasi peealella malattia & un
fattore importante nel determinare la risposta ##leapia. La morte, che puo essere diretta o
indiretta (broncopolmonite, polmonite ab ingestiagufficienza respiratoria) attribuita alla maiatt
del motoneurone & circa il 75% di tutti i casi @ieme all'incirca dai 2 ai 5 anni dopo I'esofdio
Nel registro Scozzese la diagnosi clinica della ati@l del motoneurone € stata confermata
dallautopsia in 44 casi su 44 (108%)Pazienti che sono mantenuti in vita con la vantine
assistita tramite tracheostomia sviluppano un mprdostato di paralisi motoria chiamato "stato

locked-in'.

Etiologia. Mutazioni descritte a carico del gene che codifieala superossido dismutasi di
tipo 1 (SOD1) sono rilevabili nel 20% dei casi diASfamiliare, circa il 2-5% ha mutazioni del
gene TARDBP (che codifica TAR-DNAegante la proteina TDP-43) rimanente 75% dei casi
sono causati da mutazioni di altri geni. Il 5% drgone con I'apparente forma sporadica di SLA
presentano anche mutazioni della SOD1. Piu di 9tamnmni trovate della SOD1 coinvolgono 40

dei 153 aminoacidi residui. Tutte le mutazioni SCf@ho dominanti, eccetto per la sostituzione di
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alanina per aspartato alla posizione 90 (D90A) phe essere sia recessictae dominante. La
sostituzione di valina per alanina alla posizion@4V) & la mutazione piti comune di SOBIPIU
di 114 diverse mutazioni distribuite lungo i 153iaocacidi del polipeptide SOD1 sono state linkate
alla SLA?®. Le diverse mutazioni SOD1 causano sindromi distithe differiscono rispetto alla
penetranza (la penetranza € usualmente del 100%llmaolte € meno), l'attivita SOD1 degli
eritrociti, I'eta di esordio, la sopravvivenza ent@nifestazioni clinicté. L'eziologia della forma
sporadica di SLA non €& nota. Alcuni autori ipotizaaun possibile ruolo della SOD1 anche in
questa form®, ma questa ipotesi non & supportata da datiifostudi su animali e umani.

Un'altra ipotesi riguarda la mutazione di una pratanetabolizzante 'RNA, TDP-43, che &
presente in un gran numero di casi di forme famiBatosomiche; una alterazione patologica di
questa proteina sembra avere un ruolo importantbeanella forma sporadica Infezioni virali
persistenti possono causare la forma sporadica 8i 8nterovirus RNA sono stati ritrovati nel
midollo spinale di pazienti con SLA, ma questi ligti non stati confermati ed il ruolo degli
enterovirus, inclusi i poliovirus, non é stato tieto stabilito; la malattia del motoneurone e astat
riportata anche in un esiguo numero di paziengtaftial virus dell'HIV o il virus linfotrofico per
T-cell umano di tipo 1, ma il riscontro di questighi casi non prova che l'infezione da retrovirus
causi la malattia del motoneurdnépotesi attuali della biologia sottostante allaASincludono il
danno ossidativo causato dalla forma mutante tasdic SOD1, I'accumulo intracellulare di
aggregati, disfunzioni mitocondriali, difetti dalasporto assonale, deficit dei fattori di crescita,
patologia delle cellule astrogliali, eccitotossicitel glutammato. Un modello di tossicita di SOD1
suggerisce che il danno ossidativo e gli aggredatSOD1 mutante possono aumentare la
vulnerabilita dei motoneuroni inibendo l'attivitih @haperone e proteosoma; gli aggregati
intracellulari inoltre possono causare disfuziongoondriale con alterazione della organizzazione
dei neurofilamenti, che attivano fattori apoptotied inibitori del trasporto assonale: oltre
all'accumulo di insulti nei motoneuroni, danni dinsi verificano a carico degli astrociti che
possono alterare la neurotrasmissione del glutamymedusando la morte della cellula per
eccitotossicit¥. Attualmente i risultati di alcuni studi supportafortemente l'ipotesi di un ruolo
causale della SLA del fumo di sigaretta. Il fumosijaretta inibisce il paraoxonase (PON) un
enzima che contribuisce a ridurre i danni causatodtress ossidativo. Il fumo di sigaretta indais
inoltre il fattore di crescita dell'endotelio vatare (VEFG) si pensa attraverso la perossidazione
lipidica dopo esposizione a formaldeiti&

Diagnosi. Dato che non esiste un esame di laboratorio speqgier la SLA, la sua € una

diagnosi per esclusione. Nonostante i recenti gpilunelle tecniche di istopatologia e



INTRODUZIONE
neuroimaging, la diagnosi di SLA si fonda sull'esadinico supportato da test neurofisiologici
Tutti i pazienti dovrebbero essere sottoposti anaoi test ematici ¢PK, TGO, TGP, LDH,
creatinina sierica, cloremia) e test ormonali @zipnti con storia familiare di SLA/MND UMN e
LMN dovrebbero essere indagati per le mutazionitiehe di SOD1 o altre anomalie genetfthe
criteri diagnostici per la SLA, propostie successivamente rivi&ti sono i criteri di El Scorial,
deinfiti dalla Federazione Mondiale dei Neurolo@itre alla diagnosi, sono utili per valutare in
modo adeguato la severita della patologia e I'ass&st clinico. | criteri di El Escorial richiedono
una combinazione di segni e sintomi dei motoneusaperiori (UMN) ed inferiori (LMN) in una o
piu delle quattro regioni del corpo: craniobulbarexvicale (estremita superiori), toracoaddominale,
e lombosacrale (estremita inferiori). | segni LMhtludono debolezza, atrofia e fascicolazioni,
mentre i segni UMN includono un aumento dei rifietegscolari, tono spastico e riflessi patologici
(es. segno di Hoffmann, risposta estensoria plentdyna conservata o lievemente accentuata
iperattivita dei riflessi degli arti deboli ed dfim, in assenza di altri riflessi patologici, pos®
indicare la forma patologica UMNLa SLA & certa se sono presenti segni LMN e UMNre
regioni; € probabile se ci sono segni LMN e UMNdime regioni o in una regione sola, ma con
evidenze elettromiografiche di una denervaziondaacudue o piu arti; possibile quando ci sono
segni LMN e UMN in una regione sola, e sospettzissono segni LMN o UMN in una o piu
regionf”.

| pazienti con SLA sospetta devono essere sottopmsstudi elettrofisiologici per
documentare una disfunzione dei motoneuroni, ediédsie altri processi patologici.

Elettromiografia (EMG) inizialmente l'evidenza elettrica della perditalle cellule delle

corna anteriori puo essere mascherata dall'attiéit@euroni controlaterali sopravvissuti, risuttan
una unita motoria rimodellata che aumenta la dutdate unita motoria, e pochi o nulli segni di
denervazione allEMG. Con il progredire della pagid, si evidenziano segni di denervazione
sproporzionata nei muscoli laterali della mano (pemi dorsal interosseous e abductor pollicis
brevig in confronto ai muscoli medialebductor digiti minimi) nota come mano-divisélcune
modifiche son rilevabili con tecniche di EMG stardjama altri metodi come il numero di unita
motorie stimate (MUNE) e il potenziale d'azione wulare comparato (CMAP), possono essere piu
sensibili nel rilevare alterazioni dei motoneurenpossono essere un modo efficace per stratificare
le fasi della patologia nei pazienti con SPALiu e collaboratofi’ hanno dimostrato che una
riduzione di MUNE era significativamente piu rilexa di altre misurazioni e hanno suddiviso i
pazienti in 3 stadi: con progressione rapida qudadguota di variazione di MUTE e l'ampiezza

CMAP durante i primi 3 mesi eccede del 50%, progjoree moderata quando la quota di variazione
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di MUNE é maggiore del 50% ma l'ampiezza CMAP e ondel 50%, e a progressione lenta
guando la variazione di entrambi MUNE e ampiezzaAPMsono meno del 50%.

| segni della_Stimolazione Magnetica Transcrar(iE®lS), in particolar modo I'ampiezza

TMS, possono obiettivamente discriminare il trattorticospinale coinvolto dalla SLA e
determinare la progressione della patologia. Memttempo di conduzione motoria centrale e la
risposta peggiorano meno del 2% per mese, l'ampi€k%S diminuisce di circa 1'8% per mese, e
pud essere un marker utile per definire la progmessdella patologi&™>°

La Risonanza Magnetica NuclegRMN) € importante per la diagnosi differenziate $LA

e altre malattie neurologiche; puo escludere pgia@snpressivi, ischemici, di demielinizzazione e
infiammatori e pud mostrare segni che sono suggesklla degenerazione UMR La
Risonanza Magnetica Protonica con immagine spetippsa in vivo mostra un'evidente
degenerazione neuronale o perdita o eccesso diGBiurel midollo dei pazienti con SLA. Lo
studio cross-sectional di Pioro et al. (1999) nmsae a definire quali siano i cambiamenti che
intercorrono per primi, ma mostra un aumentato akeg@&Ix nel midollo dei pazienti con maggiore
disfagia e disartria, situazione che concorda c@otési di un'eccitotossicita di Glu nella
patogenesi della SLA

Le misure della Capacita Vitale Forzata (FVC) &€kpacita Vitale A Riposo (SVC) sono i
parametri piu attendibili per tenere sotto contrdd riduzione della capacita respiratoria. Misure
della Pressione Inspiratoria Nasale (SNIP) sonammbparametri della forza diaframmatica e sono
probabilmente piu accurate della capacita vitatmostante entrambi le misure sottostimino la
funzione respiratoria nei pazienti con compromissidulbar® Comunque i pazienti possono
sviluppare insufficienza respiratoria con una cépagtale superiore al 70% del valore predittivo,
inoltre una capacita vitale del 75% o meno e pridivegmte piu appropriata come indicatore per un
monitoraggio maggiore dei sintomi respiratoriJna SNIP di 32% (circa 25 cmsH20) o meno &
fortemente predittiva di un‘insufficiena respiraadt. L'ossimetria notturna pud rilevare episodi di
desaturazione importanti accompagnati alla ipolentine notturna. Anomalie dell'ossigenazione
del sangue arterioso e venoso, come l'acidosiregeda sono segni tardivi ma importanti che
indicano la necessita di supporto respiraforio

L'uso della_ PET111C]flumazenil per esplorare le differenze deingolgimento corticale
tra forma sporadica e forma geneticamente omogeoeda mutazione di SOD1 o di D90A, ha
mostrato una differenza di distribuzione del trante nei pazienti con omozigosi D90A, associata
ad un unico fenotipo e con un andamento progre$sito della malattia (sopravvivenza minima di

14 anni) e in pazienti con la forma sporadica.elativo risparmio di circuiti inibitori corticali
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potrebbe essere uno dei meccanismi che contritnosatia piu lenta progressione della patologia
nei pazienti omozigoti per la mutazione DIGA
Secondo lo studio di Chio et al. (1999), la latedimnostica dal momento dell’esordio € in media
di 13-18 mesP.

E necessario poi un esame neurologico accurata fielta (test manuale muscolare usando
il punteggio dellaMedical Research Council), del tono, dei rifelssdinei, delle fascicolazioni,
della massa muscolare, dei movimenti volontari diagiegli arti, della sensibilita al dolore,
temperatura, tatto, vibrazione o alla posiziondadabilita emotiva, delle anomalie urinarie inséu
la frequenza, I'urgenza o lincontineri2aNel 1999 Cederbauihe collaboratori hanno validato
una versione rivisitata della scala funzionale S8A.SFRS) la ALSFRS-R € una questionario
validato basato su una scala che misura la fundisioa e l'insufficienza respiratoria clinica reell
svolgere le attivita di vita quotidiana. Un puntegghe varia da 0 (situazione normale) a 5
(disfunzione molto grave) € definito per ognuno deguenti parametri: parola, salivazione,
deglutizione, scrittura, andatura, capacita diix&sicapacita di spostarsi, capacita di fare kesc
dispnea, ortopnea e insufficienza respiraféria Esistono molte altre scale funzionali per valetar
soggetti con SLA: la scala di Norris, costituitazfatest clinici e 6 valutazioni obiettive, la Bawyl
ALS Rating Scale (BARS), formata da 16 test (saldaest respiratorio) e 3 valutazioni soggettive,
la ALS Severity Scale (ALSSS), la Charing Cross ARSting Scale e la Tufts Quantitative
Neuromuscolar Examination, che misura, in modo ttaivo, la forza muscolare (contrazione

massima isometrica volontaria), e la Manual Mu3@sting (MMTY?,

Diagnosi differenzialela diagnosi differenziale deve essere fatta'ton

- altre malattie del motoneurone: sclerosi lateraiengria, atrofia muscolare progressiva,
atrofia muscolare spinale, atrofia muscolare spiltzdre (malattia di Kennedy);

- anomalie strutturali: mielopatia spondilotica ceale, malformazione di Arnold Chiari,
siringomielia/bulbia, irradiazione SNC, tumore uist

- distrubi metabolici/tossici: ipertiroidismo, ipera#iroidismo, intossicazione da metalli
pesanti, latirismo;

- distrubi immunitari/inflammazioni: neuropatia mator multifocale con blocco di
conduzione, polineuropatia cronica inflammatoriamadinizzante, sclerosi multipla,
miastenia grave, miosite da corpi inclusi, polint@ssindrome paraneoplastica,

- patologie ereditarie: deficit di hexosaminodasi paraparesi spastica ereditaria con
amiotrofia, atassia spinocerebellare, distrofia colese oculofaringea,

adrenomieloneuropatia, deficit di maltasi acida;
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- malattie infettive: HIV, NTLV-1, malattia dCreutzfeldt-Jakob, sifilide;

- altri disordini degenerativi coinvolgenti il SNCegenerazione corticobasale, demenza con
corpi di Lewy, atrofia multipla sistemica, paralsbpranucleare progressiva, malattia di
Parkinson;

- fascicolazioni benigne;

- amiotrofia monomelica (malattia di Hirayama).

Il 10% dei pazienti con diagnosi iniziale di SLA imarealta altre malatti®

Terapia e managemerit.trattamento dei pazienti affetti da SLA richieiflérattamento di molti
problemi medici, di disabilita funzionale, aspgtsicosociali, che richiedono il coinvolgimento di
una gran numero di esperti in vari settori. Studiportanti riportano che un approccio
multidisciplinare puo prolungare la sopravvivenzagliorare la qualita di vita, ridurre i ricoven i
ospedale dei pazienti affetti da SLA
Terapia farmacologicall Riluzolo €& l'unico farmaco approvato che handstrato un effetto

modesto nel prolungare la vita di questi paziamitrial terapeutico che ha utilizzato il riluzdia
dimostrato un aumento della sopravvivenza di 3n0e8P”. Il meccanismo d'azione di tale farmaco
non e del tutto chiarito ma si pensa vada ad iatieef con le risposte mediate dal recettore N-metil
D-aspartato (NMDA), stabilizzando lo stato inattivoltaggio dipendente dei canali del sodio,
inibendo il rilascio di glutammato dai terminaligginaptici, aumentando l'uptake del glutammato
extracellularé®. Il riluzolo aumenta il tasso di sopravvivenzaZaniesi di circa il 10% e prolunga la
sopravvivenza di 6 mesi (18.2 mesi vs. 12.4; pest-2.78; P=0.09). Questi effetti benefici sono
presenti tra chi ha esordio bulbare (peto-testl;4P=0.042), ma non in soggetti con esordio agli
arti (peto-test: 0.48; P=0.4). | pazienti con piur@ anni trattati con riluzolo hanno un tempo di
sopravvivenza medio maggiore di 8 mesi (15.4 mesvyl) e una riduzione del tasso di mortalita a
12 mesi del 27% indipendentemente dalla sede ddiesdei sintomi. Nelle analisi multivariate, il
riluzolo € un predittore indipendente di sopravuxa a 12 mesi dalla diagnosi. In ogni modello il
riluzolo non mostra di influenzare la sopravviver&@4 mesi. In contrapposizione, il suo uso si
associa ad un incremento della sopravvivenza frazienti piu anziani sia a 12 (P=0.07)che a 24
mesi (P=0.03) e nell'intero periodo di followup (PG4)>.

Partendo dall'ipotesi che la degenerazione dei meatmni potrebbe essere mediata da un
danno ossidativo, alcuni autori utilizzano farmacfiossidanti poiché potrebbero ritardare I'esordio
della patologia e la sua progressione in modelimah, ma una review Cochrane di 9 trials
controllati randomizzati su 830 pazienti riportaecgli antiossidanti non portano una efficacia

clinica®®. Gli antiossidanti somministrati in questi studéludevano la vitamina E, N-acetilcisteina
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e L-metionina. Rispetto ai benefici moderati di sfu@genti sui topi, il gabapentin e la vitamina E
non hanno mostrato benefici in trials di pazientncla SLA®. Recenti clinica trials sono
attualmente in corso sulla sperimentazione di asitanti di nuova generazione AEOL 10150, una
porfirina a manganese che elimina perossinitratalté ossidanti deleteti. Poiché lo stress
ossidativo sembra giocare un ruolo secondario netliame la degenerazione dei motoneuroni
influenzata da altre vie patogenetiche come laudgbne mitocondriale, 31 pazienti sono stati
trattati con la somministrazione orale di Co-enz{@i0, un antiossidante che promuove il trasporto
degli elettroni durante il meccanismo di respiragionitocondriale. Questo trattamento € stato ben
tollerato ma un trial successivo non ha dimostbeteefici rispetto al palcepv™

Un altro studio sulla somministrazione endovenasatidiana di MCi-186 (edarenone, un
pulitore di radicali liberi con effetti potenziaulla funzione mitocondriale) in 20 pazienti affeld
SLA ha dimostrato un aumento significativo dei @guii nei pazienti trattati e una riduzione
significativa, nel liquido cerebrospinale, dei livali nitrotirosina-3, un marcatore dello stress
ossidativd’. Recentemente, altre terapie che hanno come fierdagfunzione mitocondriale,
hanno mostrato alcune promesse. Il litio, che o$dada vacuolizzazione mitocondriale nei
motoneuroni di topi G93A, ha mostrato, in un picctial clinico di fase Il, un incremento della
sopravvivenza di pazienti affetti da SLA. 60 pasigin un trial di fase I, trattati con 20 mg/dil
tamoxifene, un modulatore selettivo del recett@®ogenico che bolcca le azioni della protein
chinasi C, cosi come lega il poro di permeabilitdooondriale, hanno ottenuto un aumento
significativo della sopravvivenZa Sulla base di tutta una serie di studi che diraostche la morte
dei motoneuroni avviene per apoptosi e che questadiata dall’attivazione sequenziale di caspase
1 e 3, topi con mutazione SOD1 sono stati trattati la somministrazione sistemica di minociclina,
una tetraciclina di seconda generazione che atBawebarriera ematoencefalica ed indirettamente
inibisce caspase 1 e 3, con un ritardo dell'escsifiomatica®.

La neuroinflammazione € una caratteristica patokgiei pazienti affetti da SLA e nei topi
mutanti SOD1,; astrociti e microglia attivati possg@romuovere la degenerazione dei motoneuroni
producendo dei mediatori dellinflammazione e alagenti tossici, ma l'uso di farmaci
antiinflammatori in pazienti con SLA (Celastrol, atldomide, lenalidomide, celecoxib, e
Pentoxifylline) non ha mostrato nessuna efficiciga talidomide agisce con vari meccanismi tra
cui un effetto antiinfiammatorio che sopprime ilmor necrosis factew e prolunga la
sopravvivenza di topi SOD1, ma il suo uso € scaedggei pazienti a causa della sua tossicita
cardiacd’. E’ in corso un clinical trial multicentrico, plelbo-controllato sulla sicurezza, efficacia e

le azioni farmacocinetiche del Ceftriaxone, unlaintico che aumenta I'espressione dell’attivita del
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trapsortatore del glutammato nell’astroglia neii tepne aumenta la sopravvivenza dei modelli di
topi SODZ.

Terapia sintomaticdl dolore € un sintomo frequente in chi e affettoSLA specialmente nelle fasi

avanzate della patologia e puo incidere fortemsalla qualita di vita e la sofferenza dei pazielhti.
trattamento del dolore dovrebbe essere riconosdigioma possibile come un importante aspetto
della terapia palliativa, ma non ci sono trialsd@amizzati controllati sul trattamento del dolore in
pazienti con SLA’. La scialorrea e I'astenia sono comuni nei pazimm SLA. Il trattamento della
scialorrea consiste nell’'uso di antidepressivildtici, atropina solfato, glicolpirrolato, scopolama

o iniezioni di tossina botulinica nelle ghiandolrgtidee o la irradiazione delle ghiandole salivari
per I'astenia c'e il modafinil. Il chinino solfatalla dose di 325 mg due volte al giorno é il
trattamento piu efficace per gli spasmi muscoldn erampi; tizadina ed il baclofene sono utilizzat
per la spasticita muscolare che causa incoordinazadisagitt

Supporto ventilatorio meccanicdl. supporto respiratorio € usualmente fornito aalkentilazione

non invasiva NIV o dalla ventilazione invasiva titantracheotomia. Il problema centrale del
trattamento ventilatorio riguarda quando eleggérepaiziente per la tracheotomia e per una
ventilazione meccanica a lungo termine. Pochi pdizegtualmente sono d’accordo sull’'uso della
ventilazione meccanica poiché essa invoca la ptigpedi anni di totale immobilita e di
limitazione della comunicazione e causa un pesamegno per i familiari. Nello studio Phuéan
sono riportate le raccomandazioni per l'insuffi@darrespiratoria nei pazienti affetti da SLA dell’
American Academic Practive Parameter:

» vigilare sui sintomi che indicano ipoventilazionacéndo misure seriate della funzione
respiratoria (specialmente la capacita vitale, masihgola misurazione non puo essere
determinante per una riabilitazione respiratoria);

» oOffrire la ventilazione non invasiva come terapmziale (prolunga la sopravvivenza ai
pazienti);

* quando l'obiettivo € una sopravvivenza a lungo teemoffrire la ventilazione invasiva ed
informare completamente il paziente ed i familgan benefici e gli impegni;

* i medici dovrebbero rispettare il diritto dei pagiecon SLA di rifiutare o interrompere
gualsiasi trattamento inclusa la respirazione ntacea

* nel caso in cui la ventilazione sia interrota, asgppioidi e ansiolitici per ridurre la dispnea
e l'ansia.

Il tempo in cui iniziare la NIV varia da paese aegpa ma molti studi internazioni pubblicati

suggeriscono i seguenti criteri:

15



INTRODUZIONE
e Sintomi correlati alla ridotta funzionalita dei nto$ respiratori. Almeno uno tra dispnea,
ortopnea, disturbi del sonno (non causati dal d)Jorcefalea mattutina, scarsa
concentrazione, anoressia, sonnolenza diurna ecaess
* Evidenza di ridotta funzionalita dei muscoli regpari (FVC <=80% or SNP <= 40 cm
H20);
* Evidenza di entrambi: desaturazione notturna sSaatifa sull’ossimetria notturna o
concentrazione di pCO2 ematica mattutina >= 6,5 kPa
La NIV solitamente viene utilizzata all'inizio comgupporto notturno intermittente al fine di
alleviare sintomi di ipoventilazione notturna, aede, appena peggiora la funzione respiratoria, i
pazienti richiedono un aumento della ventilazioneadte le ore quotidiane o eventulamente un
supporto continuativo. Studi osservazionali e wemnge trial controllato randomizzato includente
92 pazienti SLA hanno mostrato che la NIV aumeatasdpravvivenza e la qualita di vita dei
pazientf in pazienti con grave compromissione bulbare I\ Migliora i disturbi del sonno ma &
improbabile che possa apportare un grande vantatigiopravvivenza Alla fine, l'insufficienza
respiratoria progredisce fino al punto che la \amibne non invasiva non €& piu un supporto
sufficiente. Sebbene non esistano delle chiaree losngda su quando iniziare la tracheostomia, la
pratica clinica invita a raccogliere direttive a@iptate prima che il bisogno di una decisione divent
impellente. Un supporto ventilatorio a lungo tereniichiede la ventilazione via tracheostofia
Questa € praticata in meno del 10% dei pazientiSioh in Europa, un po’ piu di frequente in zone
del Nord America e fino al 25% dei casi in GiappoQaiesta variabilita sembra correlata alle
diverse attitudini culturali nei confronti dei pemii con la SLA cosi come per le diverse
organizzazioni di sistemi di assistenza sanitd@aesta disparita tra le varie nazioni puo essere
dovuta alle preoccupazioni dei pazienti riguardda afualita di vita dopo Iintervento e
I'attegiamento dei medici verso il trattamento stege la necessita di un’assistenza 24 ore su 24
forse a completo carico di un singolo familfdreJno studio ha mostrato che quando un paziente
con la SLA é sottoposto a ventilazione in condigiah emergenza, difficilmente riesce ad essere
svezzato dalla ventilazioffe L'obiettivo della gestione di tali pazienti doblee essere lo
svezzamento del paziente verso il supporto veatiatminimo compatibile con il sollievo
sintomatico ed il miglior comfort. La debolezza d=iscoli espiratori comporta una ridotta capacita
di espettorazione delle secrezioni bronchiali eaumentato rischio di infezioni nei pazienti con
SLA®® che pud ricevere beneficio da manovre fisiotetamidper es manovre di pressione
addominale) e dispositivi di assistenza alla tagsre il sistema meccanico insufflator-exsufflator.
L’aspirazione della secrezioni puo essere fattaiaméel dispositivo portatile disponibile anche al

domicilio del paziente. La carbocisteina puo ess#ite per sciogliere le secrezioni piu consistenti
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ed e importante una idratazione adeguata. Nel neamegt della funzione respiratoria possono
essere utili gli espettoranti, i mucolotici, lafiima, gli antibiotici e 'ossigenoterapta
Supporto nutrizionalell 50-70% dei pazienti affetti da SLA presentasiotomi bulbari come la

disfagia e necessitano di metodi alternativi dipgufo alimentar®. Uno studio retrospettivo di AS
Shaw?® ha valutato linfluenza della valutazione respird prima della procedura sulla
sopravvivenza di pazienti con SLA richiedenti urpporto nutrizionale tramite gastrostomia,
gastrotomia endoscopica percutanea e sondino r&tscga Lo studio ha concluso che la
gastrostomia e la PEG sono equivalenti in termirsapravvivenza dopo la procedura e migliori
rispetto al sondino nasogastrico (6.31/7, 13/0.8Simspettivamente). Un’alterata ossimetria prima
della procedura € un indicatore significativo dsligravvivenza post-procedura.

L’applicazione della NPPV durante il posizionamedéb tubo gastrostomico si & dimostrato essere
una procedura che permette di offrire un sisteroargidi fornire un’assistenza nutrizionale per i
pazienti con una FVC troppo bassa per non avesapporto NPPf. In un report di Miller’ i
pazient con PEG mostrano un punteggio totale delida ALSFRS piu basso dei pazienti senza
PEG ed utlizzano maggiori sistemi di assistenza&evono una maggiore assistenza
multidisciplinare, utilizzano piu personale infeemstico domiciliare, si sottopongono a maggiori
controlli in ospedale e presso il proprio domiciliofunzione del loro quadro clinico maggiormente
compromesso.

Trattamento dello stato depressiv@oiché & opinione comune che chi riceve diagdossLA

sviluppa depressione, i farmaci antidepressivi vangprescritti spesso ma non esistono trials che
abbiano valutato gli effetti di tale pratica. L'otsnia puo essere trattata con I'uso di antidepressi
triciclici, mirtazapina, zolpidema, eszopillone tiataminici e/o benzodiazepine. L'ansia puo essere
trattata con farmaci antidepressivi, buspironetanapine e/o benzodiazepine. La depressione puo
essere trattata con antidepressivi triciclici, g, mirtazopina, venfalaxina. La labilita emativ
con antidepressivi triciclici e antidepressivi SSRSupporti psicologici e spirituali sono altresi
determinanti per la qualita di vita

Riabilitazione Grande importanza ha la riabilitazione fisica. pardita di forza attraverso
linattivita ed il disuso della muscolatura possatebilitare notevolmente i soggetti affetti da SLA,
fattori che li rendono suscettibili di decondiziomento muscolare e senso di oppressione che
comunemente portano a contratture e dolori. Progriadh terapia fisica potrebbero avere effetti
fisiologici e psicologici positivi per le personerc SLA, soprattutto se attuati prima di una
significativa atrofia muscolafé | fisioterapisti dovrebbero insegnare un correstioetching
guotidiano ai pazienti e ai loro caregiver. | texafp dovrebbero anticipare le esigenze future dei

pazienti e introdurre tempestivamente idonei digpogli assistenza. Per minimizzare i disturbi
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correlati al piede cadente e stabilizzare i musgpoddricipiti indeboliti puo essere utile una legge
ortesi alla caviglia. | fisioterapisti devono ancimeitare al risparmio energetico dei muscoli e
insegnare ai pazienti metodi sicuri per 'esecueidalgi esercizi, gli esercizi devono essere efiegui
a livelli submassimali in muscoli senza marcata ofletra e prescritti solo a pazienti con
progressione lenta della malattian report di Drory®, su 25 pazienti affetti da SLA, 14 sono stati
randomizzati a ricevere un programma giornalieressircizio fisico moderato e 11 a non svolgere
nessuna attivita fisica superiore alle loro esigegmotidiane e sono stati valutati mediante test
manuali della forza muscolare, la scala di spaatati Ashworth, la scala di valutazione funzionale
ALSFRS, la scala di gravita della fatica, una sealalogica visiva per il dolore muscolo scheletrico
e una scala sulla qualita di vita (SF-36) al pubte dopo 3, 6, 9 e 12 mesi. A 3 mesi i pazienti
sottoposti al programma giornaliero di esercizcfisanno mostrato un minore deterioramente solo
con l'utilizzo della scala ALSFRS e al scala digpata di Ashworth, ma a 6, 9 e 12 mesi non vi
era nessuna differenza significativa tra i due grum uno studio di Bello Ha&$ la resistenza
all’esercizio in un gruppo di pazienti con FVC ptgda del 90% o piu e un punteggio della scala
ALSFRS di 30 o piu aveva valori maggiori e una gaali vita con minori effetti avversi rispetto ai
soggetti non sottoposti all’esercizio ma i pazietgivono essere avvertiti di possibili rischi della
terapia. Una review di Bello-Ha%sdel 2009 ha mostrato che solo due studi con tuttiteri
corretti erano troppo piccoli per determinare qugde di esercizio € piu benefico o dannoso per i
malati di SLA, c’e una totale mancanza di studd@nizzati che analizzano I'esercizio aerobico in
tali pazienti. Recenti studi sull'utilizzo di sedineerebrali per il controllo di strumenti elettion
adibiti alla comunicazione o alla domotica potrebbmigliorare sostanzialmente la qualita di vita
di soggetti affetti da malattie neurologiche desagtcome la SLA. L'utilizzo di amplificatori
vocali o di stumenti di comunicazione alternatishs una soluzione per molti paziéftiDiversi
studi stanno cercando di capire come poter reabzzkelle interfacce cervello computer per

permettere la comunicaizone di tali pazienti maseo ulteriori studi’.

Le Linee guida EALSC Working Group nel 2088uggeriscono che & necessario un tema
multidisciplinare a supporto dei pazienti e dei gionti. Il trattamento con riluzolo deve essere
iniziato il prima possibile. La PEG si associa ad raiglioramento della nutrizione e dovrebbe
essere applicata precocemente, l'intervento eidsoei pazienti con CV < 50% ed é preferibile
la gastrostomia. La ventilazione non invasiva ssgmne positiva migliora la sopravvivenza e la
qualita di vita ma & poco utilizzata in Europa.dSenziale mantenere la capacita comunicativa dei
pazienti. Durante tutto il decorso della malattgniointervento deve mantenere I'autonomia del

paziente. Le direttive anticipate sulle cure palla ed il fine vita sono importanti e dovrebbero
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essere discusse con il paziente e i familiari precmte se e loro desiderio. Lo studio di Steerh. et a
mostra che il costo dell’assistenza multidiscipindei soggetti con SLA e praticamente identico al
costo dell’assistenza generale. Recenti studi moestche i pazienti che ricevono una assistenza
multidiciplinare hanno una qualita di vita miglioee questo stimola la creazione di team di

professionisti specializzati nella cura di tali jesui’®.
1.2 Le malattie rare

Le malattie rare sono patologie caratterizzate da bassa prevalenza, cioé un numero
limitato di casi malati nella popolazione. | vaagsi hanno adottato prevalenze diverse per definire
una patologia rara: in America sotto i 7.5 casil€u000 abitanti, in Australia meno di 1.1 su
10.000° in Giappone circa 4 casi su 10.000 abitanti. [Rdegislazione europea una patologia &
rara se sono affetti meno di 5 soggetti su 10.@Gdenti’. L'ltalia ha adottato la prevalenza
riconosciuta in Europa. L'80% di queste patologdi erigine genetica mentre il restante 20% e di
origine acquisita. Le manifestazioni cliniche sowmarie e nella quasi totalita dei casi sono
comunque malattie croniche pit o meno invalidaRtirtroppo per molte di loro, a causa della
ridotta ricerca scientifica in questo settore, resistono terapie risolutive specifiche. Secondo
I'Organizzazione Mondiale della Sanita (OMS) le atéé rare sono circa 5.000. Secondo il Nord
(National Organization for Rare Disordef4, negli Stati Uniti, le malattie considerate ramme
circa 6.800 e 7.000 second®ffice for Rare Disease®ORD)?°. Il database europe@rphanet’
propone una lista di circa 5.000 patologie.

Dal punto di vista normativo, nei confronti di qtegruppo di patologie, con il passare
degli anni, si € passati da leggi specificatameaorientate a sostenere lo sviluppo di farmaci
cosiddetti “orfani” perché specifici per singole latie o forme di malattia rara, a leggi per la
pianificazione d'interventi a carattere assistele?lale malattie rare sono state riconosciute come
area prioritaria per I'azione comunitaria gia né€llamunicazione del 24 novembre 1993 relativa al
guadro di azione nel campo della sanita pubblican @=cisione del 15 dicembre 1994, il Consiglio
ha stabilito che le patologie rare e i medicinarfani» devono formare oggetto di un settore di
ricerca specifico, con azioni riguardanti tra t@ltin inventario delle malattie rare.

Nel 1999-2002 & stato adottato un Programma d'azimomunitaria sulle malattie rife
L'obiettivo era: la creazione di una rete europ@afaimazione coerente e complementare sulle
malattie rare che aiuti a sviluppare conoscenze gpiprofondite riguardo alle stesse; il facile
accesso alle informazioni da parte dei professiodilla sanita, dei ricercatori e delle persone
direttamente o indirettamente colpite da tali maatil rafforzamento e lo sviluppo della

collaborazione tra le associazioni di volontafiato
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Nel Programma di azione comunitaria in materia ahi& Pubblica (2003-2008) sono stati
riproposti come prioritari lo scambio d’'informaziamediante la realizzazione di una rete europea
sulle malattie rare e I'elaborazione di strategidi eneccanismi che incoraggiano la continuita dei
lavori e la cooperazione. Questo gruppo di patelogpntinua a essere una priorita anche nel

Programma d’azione comunitaria di Sanita Pubblarecernente il periodo 2008-26%3

In Italia le “malattie rare” sono comparse, peptana volta in un documento ufficiale, nel
Piano Sanitario Nazionale 1998-2000. Gli interveniritari da realizzare nel triennio erano:

« identificazione di centri nazionali di riferimenper patologie e costituzione di una
rete di presidi ospedalieri a essi collegati, pettiagnosi e il trattamento;

e awvio di un programma nazionale di ricerca, firgdito al miglioramento delle
modalita di prevenzione, diagnosi precoce e assiatenonché all'identificazione di
nuovi approcci terapeutici;

» sviluppo di interventi diretti al miglioramento ¢kelqualita della vita dei pazienti
affetti da patologie rare;

» realizzazione di programmi d’'informazione ai patieffetti da patologie rare e alle
loro famiglie;

e programmazione di acquisizione di farmaci spegcifial fine di migliorare
I'approvvigionamento presso i pazienti.

Il primo intervento legislativo concreto € stat®igcreto Ministeriale n. 329 del 28 maggio
1999° che, sulle orme del Decreto Legislativo n.124 2@laprile del 1998, ha individuato le
patologie rare aventi diritto alla diagnosi e témagratuite. Nel 2001 é stato varato il Decreto
Ministeriale n.27&, che prevede listituzione di una rete nazionagelicata alle malattie rare,
mediante la quale sviluppare azioni di prevenzi@yare sorveglianza, migliorare gli interventi
volti alla diagnosi e alla terapia, promuovereftirmazione, ridurre 'onere che grava sui malati e
sulle famiglie. La rete é costituita da presidi raditati, individuati dalle Regioni, e da centri
interregionali di riferimento. | presidi della retgono individuati tra quelli in possesso di
documentata esperienza in attivita diagnosticarapeitica specifica per le malattie o gruppi di
malattie rare, e d'idonea dotazione di struttursugiporto e di servizi complementari per le madatti
che lo richiedono, servizi per 'emergenza e patiggnostica biochimica e genetico-molecolare. Il
Decreto non definisce il pacchetto di prestazi@mitarie erogabili in esenzione rimandando tal
prestazioni a quelle presenti nei livelli essenzialassistenza (DPCM 29 novembre 209D a

prestazioni presenti in protocolli esistenti e séatotdai Centri di riferimento.
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1.3 Le politiche per la disabilita in Italia e nela Regione Veneto

La prima Legge che detta le norme di carattere rgémeper gli interventi di cura e
riabilitazione dei cittadini disabili, il loro insenento presso centri specializzati nella riakdlitene,
I'inserimento nel mondo del lavoro e la concessidnan assegno mensile o di una pensione in
relazione alla percentuale d’invalidita & la Legigd 30 marzo 1971, n. 138 Ad essa hanno fatto
seguito il D.P.R. 384 del 1978n materia di barriere architettoniche e traspputbblici e la legge
833/78 del 23 dicembre 19%&he istitul il Servizio Sanitario Nazionale.

Negli anni successivi fu emanata la Legge 11 fabt@80, n. 1& che detta le norme sulla
“indennita di accompagnamento agli invalidi civibitalmente inabili". Particolare importanza
riveste poi la Legge 21 novembre 1988 n.%8ase ha chiarito I'applicazione delle norme sulla
concessione dellindennita di accompagnamento leetmie 11 ottobre 1990, n. Z8%he reca
"modifiche alla disciplina delle indennita di acgeagnamento di cui alla Legge 508/88". La Legge
9 gennaio 1989, n. ¥3ha definito le "Disposizioni per favorire il supenento e I'eliminazione
delle barriere architettoniche negli edifici privaseguita dal D.P.R. 24 luglio 1996, n. 3%8he ha
definito il "Regolamento recante norme per l'eliarione delle barriere architettoniche negli
edifici, spazi e servizi pubblici.”

Nel 1992 fu emanata la Legge quadro del 5 febbrai@0p4° che dichiara i provvedimenti
a favore delle persone con handicap: agevolazawarative per il soggetto ammalato e i familiari
coinvolti nell'assistenza, agevolazioni fiscalitele amministrative.

Il 21 maggio 1998 & stata emanata la Legge n'°t6@ncernente misure di sostegno in
favore di persone con handicap grave promuovengootgetto “Vita Indipendente” che contiene
concetti che superano gli schemi assistenzialiizi@ugali, introducendo il meccanismo della
gestione indiretta nell’ambito della programmazialiaterventi per le persone con disabilita grave
e gravissima. Come conferma di tale clima & statanata la Legge 8 novembre 2000, n.'3%8
cui titolo e "Legge quadro per la realizzazione silstema integrato d’'interventi e servizi sociali".
Tale integrazione mira a dare risposte ai bisognicdtadini e rappresenta un sistema di aiuto alle
persone e alle famiglie che a causa di malattiealigita, disoccupazione, rischiano di essere
escluse dalla convivenza civile. La normativa &ad si e arricchita poi della Legge 9 gennaio
2004, n. 2%%che garantisce il diritto di accesso dei portadbtiandicap agli strumenti informatici e
ai servizi telematici in ottemperanza al dirittoutjuaglianza e della Legge 9 gennaio 2004 %. 6
che ha la finalita di tutelare le persone privéutto o in parte di autonomia nell'espletamentdedel
funzioni della vita quotidiana mediante intervetitisostegno temporaneo o permanente. La Legge
9 marzo 2006, n. 86 converte in legge, con modificazioni, il decretgde 10 gennaio 2006, n. 4,

recante misure urgenti in materia di organizzazioee funzionamento della pubblica
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amministrazione. L'articolo 6 riguarda la sempéfione degli adempimenti amministrativi per le
persone con disabilita. Il Decreto del 2 agosto728pindividua le patologie rispetto alle quali sono
escluse visite di controllo sulla permanenza defido invalidante.

La Legge Finanziaria per il 2087 ha istituito il Fondo per le non autosufficienper
supportare a livello locale l'assistenza a persmome grave dipendenza assistenziale. La Legge
Finanziaria per il 2008°ha incrementato di 100 milioni di euro la dotazimhe quindi sale a 300
milioni. Per il 2009 il fondo & stato di 400 milioni di euro. La legfjeanziaria seguent®’ ha

portato a una riduzione delle agevolazioni preyigtei soggetti con disabilita e handicap.

Per quanto riguarda le prestazioni di assistenategica la normativa di riferimento é |l
Decreto Ministeriale n. 332 del 27/8/1999che regolamenta I'erogazione dei dispositivi rigidrt
negli elenchi 1, 2 e 3. L'elenco n. 1 contienespdsitivi (protesi, ortesi e ausili tecnici) cogirsu
misura e quelli di serie la cui applicazione ricd@emodifiche eseguite da un tecnico abilitato su
prescrizione di un medico specialista ed un sucses®llaudo da parte dello stesso. L'elenco n. 2
contiene i dispositivi (ausili tecnici) di seriedai applicazione o consegna non richiede l'intetve
del tecnico abilitato. L'elenco n. 3 contiene glparecchi acquistati direttamente dalle aziendg&uni
sanitarie locali (ULSS), di cui rimane proprietareal assegnati in uso al paziente. Hanno diritto
all'erogazione dei dispositivi contenuti nel nomatare gli assistiti di seguito indicati, in
connessione a loro menomazioni e disabilita inealid

- gliinvalidi civili, di guerra e per servizio, i pi della vista e i sordomuti, nonché i minori di
anni 18 che necessitano di un intervento di preeeez cura e riabilitazione di un‘invalidita
permanente;

- gli istanti in attesa di accertamento che si trovirelle condizioni previste dall'articolo 1
della legge 11 febbraio 1980, n. 18;

- gli istanti in attesa di riconoscimento cui, in 8igg all'accertamento sanitario effettuato
dalla commissione medica dell'azienda Usl, siaast&fcontrata una menomazione che
comporta una riduzione della capacita lavoratiygesiore a un terzo;

- gli istanti in attesa di accertamento entero-umo&aati, laringectomizzati,
tracheotomizzati, o amputati di arto, le donne diiano subito un intervento di
mastectomia ed i soggetti che abbiano subito wervahto demolitore dell’occhio, previa
presentazione di certificazione medica.

- iricoverati in una struttura sanitaria accreditggabblica o privata, per i quali il medico
responsabile dell'unita operativa certifichi la tE®tuale necessita e urgenza

dell'applicazione di una protesi, di un'ortesi oudi ausilio prima della dimissione, per
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l'attivazione tempestiva o la conduzione del prmgetabilitativo, a fronte di una
menomazione grave e permanente. Contestualmeatéoatitura della protesi o dell'ortesi
deve essere avviata la procedura per il riconostiongell'invalidita.

La prescrizione dei dispositivi protesici € redatta un medico specialista del SSN,
dipendente o convenzionato, competente per tipmldgmenomazione o disabilita. La prescrizione
costituisce parte integrante di un programma dvemegione, cura e riabilitazione delle lesioni o
loro esiti che, singolarmente, per concorso o stesza, determinano la menomazione o disabilita.
La prima prescrizione di un dispositivo protesiavel comprendere una diagnosi circostanziata,
l'indicazione del dispositivo protesico, ortesicodell'ausilio prescritto, completa del codice
identificativo riportato nel nomenclatore, e l'indzione degli eventuali adattamenti necessarigoer |
sua personalizzazione, un programma terapeuticailthizo del dispositivo. L’autorizzazione alla
fornitura € rilasciata dall'azienda ULSS di resierdell'assistito previa verifica dello stato di
avente diritto del richiedente, della corrisponderiea la prescrizione medica ed i dispositivi
codificati del nomenclatore, nonché, nel caso difare successive alla prima, del rispetto delle
modalita e dei tempi di rinnovo. La azienda Uslpsbnuncia sulla richiesta di autorizzazione
tempestivamente e comunque in caso di prima famientro 20 giorni dalla richiesta. La fornitura
del dispositivo protesico prescritto avviene enteomini definiti nellambito delle procedure
pubbliche di acquisto, per le forniture urgenti caiiizate in favore degli assistiti ricoverati, i
fornitori devono garantire tempi di consegna irdarai suddetti tempi massimi. Il collaudo accerta
la congruenza clinica e la rispondenza del disposdi termini dell'autorizzazione ed e effettuato,
entro 20 giorni dalla data di consegna, dallo spesta prescrittore o dalla sua unita operativa.
Qualora all'atto del collaudo il dispositivo nosuiti rispondente alla prescrizione, il fornitore é
tenuto ad apportare le opportune variazioni. llaz@lo dei dispositivi erogati ad assistiti non

deambulanti viene effettuato presso la strutturécdvero o a domicilio.

Con la Delibera di Giunta Regionale del 21 setten@i01 n. 2501 la Regione Veneto ha
definito il potenziamento delle attivita d’integrame sociale con la formazione di progetti per la
vita autonoma dei disabili (gruppi appartamentduzoni abitative autonome con l'appoggio di
servizi territoriali, strutture "dopo di noi") e kviluppo allargato d’iniziative di socializzaziqrdi
tempo libero e di sollievo a favore dei disabilinmii e adulti. Con Delibera della Giunta Regionale
30 dicembre 2002, n. 4092 e Delibera di Giunta Regionale del 18 settembré320. 2824:
“L.162/98 — Progetto Vita Indipendente”, ha datorpm al complesso delle attivita per
limplementazione del Progetto Vita Indipendentd tegritorio regionale, dando cosi impulso

all'elaborazione di un sistema innovativo, per doaattiene le possibilita di autodeterminazione
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della persona con disabilita che diviene titolargestore riconosciuto di un proprio progetto
esistenziale.

Con Delibera di Giunta 22 ottobre 2004, n. 32%9a Regione ha fornito precise indicazioni
alle Aziende ULSS riguardo all’accoglienza di nupxagetti per la "Vita Indipendente” intendendo
la possibilita per una persona adulta con disabfigico-motoria di poter vivere come chiunque:
avere la possibilita di prendere decisioni riguattk propria vita e la capacita di svolgere dthiv
di propria scelta. L'assistenza personale autdgesgirmette di vivere a casa propria e di
organizzare la propria vita, come fanno le perserea disabilita e consente alle famiglie di essere
pitl libere da obblighi assistenziali. E un miglimento che vede la persona con disabilita soggetto
protagonista della propria vita e non oggetto diacul reperimento e la formazione dei propri
assistenti personali sono elementi fondamentali. pesisona con disabilita sceglie, assume
direttamente con regolari contratti di lavoro plioprio/i assistente/i, ne cura la formazione, ne
concorda direttamente mansioni, orari e retribuzjame fa il rendiconto. Sono destinatari degli
interventi sopra riportati le persone adulte, di @mpresa tra i 18 e i 64 anni, con disabilitidis
motoria e in possesso della certificazione di dgéavai sensi dell'art. 3, comma 3, della L. n.
104/1992% con invalidita al 100% ed indennita di accompageato.

Con Delibera di Giunta Regionale del 28 febbrai@&®. 460™ la Regione ha istituito
interventi di sostegno alla domiciliarita per persamon autosufficienti anziane e disabili.

La Regione ha sempre riconosciuto molto valorénééirazione delle persone con disabilita
e I'ha dimostrato con la Legge regionale n. 161deluglio 2007*° sull'eliminazione delle barriere
architettoniche. Questa legge ha introdotto elentkrgemplificazione e flessibilita ma ha previsto
anche precise prescrizioni tecniche da osservdia neelazione dei progetti edilizi. Ha stabilitoi po
i modi di progettazione dei Piani per I'eliminazeonelle barriere architettoniche (P.e.b.a.) e ha
disciplinato i modi con cui la Regione destinarnbgrio contributo finanziario a favore di soggetti
pubblici e privati. Rispetto a prima € aumentatagganma delle iniziative finanziabili, poiché
s’includono le nuove tecnologie in materia di dusl domotica cioé quella strumentazione
tecnologica o arredi in grado di agevolare la paaisoon disabilita nello svolgimento delle attivita
guotidiane. Infine, nella legge e favorita I'acabdsga ai mezzi di trasporto.

Con la Delibera di Giunta 2645 del 07/08/2807a Regione ha definito la modulistica per il
riconoscimento dell’invalidita civile e dellHandip e quella per la riscossione dei benefici
economici riconosciuti ma, con Decreto Legge 1itu@009, n. 78% convertito nella legge 3
agosto 2009 n. 182 gli accertamenti di invalidita civile, cecita @& sordita civile, handicap e
disabilita sono stati attribuiti all'INPS. Le dontknvanno presentate allINPS esclusivamente in via

telematica che le invia a sua volta alla ULSS dnpetenza e le Commissioni mediche ULSS sono
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integrate da un medico dellINPS quale componeritettivo. Sia il certificato del medico
certificatore sia la domanda da parte dell'utersteno compilate on line da parte degli utenti stessi
o per il tramite di un Patronato. | verbali conslte dell’accertamento vengono recapitati
direttamente all’'utente richiedente.

La Legge regionale 18 dicembre 2009, n:?38u “Disposizioni per la istituzione del fondo
regionale per la non autosufficienza e per la $s@plina” ha decretato la possibilita di accedaie
un fondo ai soggetti individuati come non autosuginti anche sulla base dei principi della
“International classification of functioning, dishty and health” (ICF) dell'Organizzazione
mondiale della sanita (OMS) e di utilizzare comecpdura di valutazione del bisogno assistenziale
il progetto individualizzato approvato dall’Unitaalatativa multidimensionale distrettuale
(UVMD).

1.4 Le politiche per 'assistenza domiciliare inteata in Italia e nella Regione Veneto

Un primo cenno all'assistenza domiciliare integratai ritrova nel progetto “Tutela della
salute degli anziani” approvato dal Parlament®ibg8nnaio 1992 mediante specifiche indicazioni:
a) [listituzione delle Unita di valutazione geriatreeh(UVG) presso le divisioni di
geriatria attualmente esistenti e, in fase speriaienin alcune USL;
b) [Iattivazione o il potenziamento di servizi di Astanza domiciliare integrata (ADI);
c) la promozione mediante apposite iniziative e praceddi carattere legislativo,
misure atte a favorire la permanenza degli anzmafamiglia.

E il Piano Sanitario Nazionale 1994/1996 che codifper primo il termine di Assistenza
Domicilaire Integrata (A.D.l) per l'erogazione cdimrata e continuativa di prestazioni sanitarie e
socio-assistenziali da parte di diverse figure gssionali fra loro funzionalmente integrate.
L'A.D.I. puo rappresentare una risposta assistengidicace ed efficiente nei confronti di persone
disabili in conseguenza di forme morbose acuteoniche, cosi come di pazienti che necessitino di
trattamenti palliativi, purché tecnicamente trattab domicilio. L'A.D.l. si caratterizza quale
modalita di integrazione e coordinamento di athiviti prevalente livello territoriale, compresa
I'assistenza alle famiglie finalizzata ad evitdmcovero”.

Il Piano Socio-Sanitario della Regione Veneto 19968 identifica il “Distretto stesso come
I'articolazione organizzativo-funzionale del’lULSfhalizzata a realizzare un elevato livello di
integrazione tra i diversi servizi che erogano lesfazioni sanitarie e tra questi e i servizi socio
assistenziali in modo da consentire una rispostadimata e continuativa dei bisogni socio-sanitari

della popolazione”.
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I PSN 1998-2000 individua I'assistenza domic#éiantegrata come il “Curare a casa che
richiede un cambiamento di prospettiva sostanzidéé: malato che ruota attorno alle strutture
erogatrici, alle strutture e alle professioni cksuamono come centro di gravita la persona conii suo
bisogni. Le cure domiciliari, e in particolare l&stenza domiciliare integrata, rappresentano una
base privilegiata di azione per garantire flesséiled efficacia agli interventi. L’'assistenza
domiciliare diventa integrata (ADI) quando professilita diverse, sanitarie e sociali, collaborano
per realizzare progetti unitari, cioé mirati sutleversa natura dei bisogni. La programmazione
dellADI deve prevedere la complementarita travedsi moduli assistenziali, la valorizzazione del
nursing, la collaborazione delle famiglie, tenemdoto che una stretta collaborazione tra ospedale
e distretto puo favorire la permanenza a casa adchpersone non autosufficienti. Condizioni
necessarie dellADI sono: la pianificazione organidelle unitd di offerta nel distretto, la
valutazione multidimensionale, la globalita e irdi@ita dei piani di cura, la continuita terapeutica
degli interventi, la collaborazione tra operatoanisari e sociali, la valutazione dei costi delle
decisioni, la collaborazione della famiglia, la wakzione evolutiva degli esiti”. Il medico di
medicina generale e il pediatra di libera sceltaosaferimenti immediati e diretti per le persone e
le famiglie. Essi nel rapporto con gli assistitior&zzano le funzioni educative e di promozione
della salute a diretto contatto con l'utenza. Vahat inoltre i bisogni delle persone al fine di
orientare e regolare I'accesso al Servizio sawoitaaizionale. Il medico di medicina generale svolge
un ruolo centrale nell’'operativita di distrettosieme con gli altri profili professionali sanitagi
sociali presenti al suo interno, ed € integratdorglanizzazione distrettuale”. Il DM 17 dicembre

2008 istituisce il sistema informatico per il maméggio dell’assistenza domiciliare.

In attuazione del PSN 1998-2000 e stato emanaRLiln. 450 del 28 dicembre 1998,
convertito con modificazioni dalla Legge n. 39 @él febbraio 1999. Tale Decreto stabilisce lo
stanziamento di finanziamenti per limplementaziodel “Programma nazionale per la
realizzazione di strutture per le cure palliatipeevedendo la realizzazione, in ciascuna Regione e
Provincia Autonoma, di un numero adeguato di sirattesidenziali per I'assistenza ai pazienti non
guaribili, da ubicarsi sul territorio in modo dansentire un’agevole accessibilita da parte dei
pazienti e delle loro famiglie. Il decreto ha imelfprevisto che fossero le regioni e le province
autonome a presentare al Ministero della Salutegeiti per I'attivazione o la realizzazione delle
strutture, conformi alle indicazioni del programendali da assicurare l'integrazione tra assistenza
residenziale, assistenza domiciliare e altri livadlsistenziali socio-sanitari e sociali erogativeei
ambiti territoriali. La Legge n. 12 dell’'8 febbra®01 ha individuato poi le “Norme per agevolare
'impiego dei farmaci analgesici oppiacei nellsaj@a del dolore”. L’Accordo del 31 gennaio 2002

tra governo, Regioni e Province Autonome di Treetdolzano, ha stabilito le modalita di
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erogazione dei fondi relativi al “Programma nazienger la realizzazione di strutture per le cure
palliative” di cui alla Legge n. 39/99. Con attd @6 febbraio 2009 si stabilisce, tra le varie éne
progettuali, una riserva delle risorse per il ptomé&Facilitazione della comunicazione nei pazienti
con gravi patologie neuromotorie” con “il vincolowha quota di 10 milioni di euro, per consentire
alle Regioni di dotare di sistemi di comunicaziame ulteriore gruppo di pazienti tra quelli con
fonazione di grado 2 (sostanziale perdita dellalpare motilita di grado 4 (tetraparesi)”. e una
guota per le Cure palliative e Terapia del dolava tallargamento delle cure palliative anche a

pazienti non oncologici’Http://www.sicp.it/normative/nazionali/NAZIONALI.Gdl

Con la legge n 38 del 15 marzo 2010 sono defiritdigposizioni per garantire 'accesso alle cure

palliative e alla terapia del dolore.

La regione Veneto definisce I'ADI con la DGR 52d#&l 29.12.1998: “un modulo
assistenziale che attraverso l'intervento di pgurfée professionali, sanitarie e sociali, realizza a
domicilio del paziente, di qualsiasi eta, un prémessistenziale unitario, limitato o continuatiel
tempo, che si caratterizza per I'elemento Integrazisotto una valenza di natura multidisciplinare

(sociale e sanitario) e/o multi professionale” nleca anche le diverse tipologie:
a) ADI-A: assistenza domiciliare riabilitativa

b) ADI-B: assistenza domiciliare infermieristica cartasso del MMG occasionale su richiesta

e indicazione dell'infermiere o dell'utente

c) ADI-C: assistenza domiciliare programmata in cui NIMG effettua degli accessi
programmati con frequenza mensile, quindicinal@cha settimanale secondo i bisogni del

malato) con la possibilita di attivare altre figure

d) ADI-D o ADIMED e ADI-HR: con attivazione di piu figre professionali per la gestione di

un caso complesso, compresa la fornitura di proaesili, farmaci e team nutrizionale.

Nello stesso anno con Delibera di Giunta Regiomal&61 & definito il regolamento
sull'attivita di valutazione multidimensionale eepa in carico del soggetto ammalato da parte
dell’'Unita Operativa Multidimensionale con l'indicane all’'utilizzo della scheda di rilevazione
S.VA.M.A. (Scheda per la Valutazione multifunziomalell’Anziano) articolata in una sezione
sanitaria, una cognitivo-funzionale e una socieddytata poi in corso di UVMD (Unita Valutativa

Multidimensionale Distrettuale) per la formulazioméefinizione del progetto assistenziale.

Con Legge Regionale del 10 aprile 1998, n. 11 (BUR33/1998), la Regione Veneto
definisce gli “Interventi a favore della nutrizionartificiale domiciliare” che “disciplina la

nutrizione artificiale domiciliare al fine di mamere nel contesto extra ospedaliero, ed
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eventualmente di reinserire nell’attivita lavorativ pazienti che necessitano della nutrizione
artificiale per periodi prolungati o in via defivid” (argomento ripreso dalla DGR 2634 del 27
luglio 1999). Il 26 gennaio 2010 con DGR n 142 Reagione ribadisce I'“approvazione di linee
guida per la nutrizione enterale domiciliare” defiudo le linee da seguire nell'assistenza di pazient
impossibilitati a nutrirsi per os. Tale deliberarela dare indicazioni sulla corretta gestioneati t
presidio definisce anche la necessita di fare I'U¥M di inserire gli assistiti nella formula di
assistenza domiciliare ad alta intensita definiEAMED (in riferimento alla DGR 5273/98).

La DGR 1384 del 14 maggio 2004 individua le “Lin€aiida Regionali sulla assistenza
domiciliare ventilatoria in soggetti con insuffioiea ventilatoria cronica” che nella Regione Veneto,
nell'ambito della definizione dei livelli di Assishza Domiciliare Integrata a favore di soggetti
bisognosi di cura presso il proprio domicilio, resgonenta la ventilazione meccanica domiciliare in
soggetti ventilatore-dipendenti affetti da insuifitzza ventilatoria cronica stabile o solo notturna.
Tale delibera definisce come Pazienti Ventilatorpeddenti coloro che necessitano di almeno 6
ore al giorno di ventilazione e per piu di 21 giaronsecutivi. La ventilazione viene distinta in:

1) Ventilazione Meccanica Non Invasiva

2) Ventilazione Meccanica Invasiva.

A seconda della tecnica di ventilazione adottatistinguono:

a) NIPPV Ventilazione Non Invasiva A Pressione Poaitintermittente

b) ENPV Ventilazione Esterna A Pressione Negativa

c) TIPPV Ventilazione Invasiva A Pressione Positivietmittente tramite Tracheostomia
Nella DRG sono poi specificate le linee guida dguse per I'organizzazione di tale servizio al
domicilio del paziente.

Con Deliberazione della Giunta Regionale n. 358230edicembre 2013", la Regione ha
identificato gli importi da erogare alle ULSS pardomiciliarita di anziani e disabili.

Con Legge regionale del 19 marzo 2009, n. 7 (BUR512009), la Regione Veneto
“garantisce adeguate cure palliative ai malatitéosdi inguaribilita avanzata o a fine vita, vodieg
assicurare agli stessi ed ai loro familiari una lmmig qualita di vita, nonché l'accessibilita a
trattamenti antalgici efficaci disciplinando il ®sa di tutela delle persone con dolore”. La DGR n.
4254 del 29/12/2009 definisce i "Progetti esecuper lo sviluppo delle reti di cure palliative
aziendali per l'adulto, regionale per il bambingoer la lotta al dolore e azioni centrali del
Coordinamento Regionale per le Cure Palliative éott al dolore a sostegno dell'applicazione
della L.R. 7/2009. Riparto dei contributi regionadir 'anno 2009 ai sensi della L.R. 7/2009".
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All'interno del piano della programmazione di intenti specifici a favore delle persone con
malattia rara, I'obbiettivo perseguito dall’attugleogetto € stato quello di creare un protocollo di
assistenza e di presa in carico globale delle peraffette da Sclerosi Laterale Amiotrofica. Per la
realizzazione concreta di tale protocollo si e is@ninnanzitutto la necessita di affinare la
conoscenza sulla malattia, le sue prerogative atteaistiche. Tale conoscenza si e sviluppata
grazie all'analisi dei bisogni assistenziali coticneediante I'ascolto dei pazienti, dei loro caxeyi
e delle loro famiglie, ed é stata perseguita amgheie alla collaborazione tra e con i vari spéstial
coinvolti nella loro assistenza Tutto questo € ostabssibile utilizzando strumenti idonei per
sostenere la comunicazione e la partecipazioneaatii tutti gli attori coinvolti proprio al fine di
tradurre la conoscenza nella pratica. Il filo camahe di ogni azione intrapresa € stata la volainta
evitare che siano solo determinati bisogni a detlarisposta dei servizi di cura, con l'inevitabil
rischio che solo alcuni soggetti riescano effetheate ad arrivare al servizio idoneo e per ricevere
comunque solo risposte estemporanee e puntuaic8icato quindi di costruire il servizio di cura
attorno alle persone creando una rete di servigrago di prendersi carico dei malati in maniera
continuativa e globale, permettendo al malato stelssessere partecipe della propria assistenza e
diffondendo il servizio nel territorio in modo céare, fruibile e sostenibile.
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MATERIALI E METODI

Il progetto nella sua complessita e stato articalaiguattro fasi distinte.

Nella prima fase € stato necessario definire iegl® teorico del percorso assistenziale e
terapeutico visti i bisogni peculiari delle persaféetta da SLA e dei servizi di assistenza a loro
dedicati. Come previsto dall’Accordo di Area VaéiiaG.R. del Veneto n. 2046 del 3/07/2007), &
stato insediato un Gruppo di Lavoro interregior@stituito da interlocutori privilegiati ai quali e
stato affidato il compito di elaborare proposte fgerdefinizione del protocollo stesso e per la
produzione di linee guida concordate. Il Gruppd.-avoro interregionale e multidisciplinare, era
costituito da operatori provenienti dalle diversalta dellArea Vasta e di diverso background
professionale: neurologi operanti nei Centri denifhento dell’Area Vasta, responsabili dei Servizi
Farmaceutici Ospedalieri, rappresentanti dei meahkciservizi territoriali, operatori dei Servizi di
Riabilitazione e Medicina Fisica, rappresentantiledeCommissioni di Invalidita, medici di
medicina generale e portavoce delle Associazioglidanmalati. Alla individuale esperienza
portata dai singoli componenti del Gruppo si eaaiitiata una valutazione critica degli studi esistent
in letteratura scientifica secondo il metodo delldence Based Medicine (EBM) ricercando i
migliori risultati tratti da Studi clinici (ClinidaTrials) controllati e linee-guida di pratica dka,
attribuendo la massima evidenza a metanalisi ®la tlinici randomizzati controllati e la minima
ai case-report. Gli articoli scientifici sono steatiercati nella banca dati online delle pubblicazi

mediche Pubmed, nel sitattp:/clinicaltrials.gov/ nel database che raccoglie tutte le revisioni

sistematiche prodotte dalla Cochrane Collaboragim protocolli delle revisioni in corso oltre che
in testi medici di Neurologia e Medicina Iternaldddiblioteca Medica Pinali di Padova. Le parole
chiave utilizzate sono state “ALS” AND “therapy’ALS” AND *“treatment” “ALS” AND “Multi-
drug therapy”, “ALS” AND “management”, “ALS” AND *“gality of life”, “ALS” AND
“disability”, “ALS” AND “symptoms” “ALS” AND “nutri tional treatment”, “ALS” AND *“diet”,
“ALS” AND “palliative care”, “ALS” AND “clinical care”, “ALS” AND “Therapeutic exercise”,
“ALS” AND “clinical trials”, “ALS” AND “performance”, “ALS” AND “ALSFRS-R score”. A
partire dagli articoli selezionati, sono state Bpdste delle tabelle riassuntive descriventi glds
condotti negli ultimi 10 anni, la loro tipologiaa lcasistica ed i risultati. Sono stati inoltre @tc
documenti e linee-guida prodotti da gruppi di lavoli societa scientifiche internazionali. E stata
condotta inoltre un’analisi della normativa naziena regionale sulla tutela della disabilita e
sull'assistenza domiciliare. Tale analisi criticastata condotta dallo staff del Coordinamento

Malattie Rare della Regione Veneto. L'attivita @xuppo di Lavoro si e svolta durante gli incontri
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presso la sede del Coordinamento Malattie Rareantligli incontri a distanza per i quali e stato
predisposto un sistema web-based attraverso iequoaisultare e scaricare il materiale bibliografico
e inserire propri commenti su definizioni e/o watenti proposti, nonché visualizzare quelli inserit
dagli altri partecipanti.

Nella seconda fase € stata fatta una fotografia dehlta presente nel territorio tramite i dati
rilevabili da fonti ufficiali come il Registro Mathe Rare, i servizi territoriali e la raccolta di
informazioni dal vissuto di un campione di soggeftetti da tale patologia residenti in Veneto.
L’elaborazione dei dati presenti nel Registro etasteondotta dal gruppo degli statistici del
Coordinamento Malattie Rare, la raccolta di inforioai da parte dei servizi e stata condotta
mediante contatto telefonico e via email sul numdir@senzioni rilasciate dalle varie ULSS di
residenza, la fornutira di prodotti terapeuticiegidi ed ausili, le spese sostenute a favore dei
pazienti in carico. Con l'obiettivo di capire i bgni urgenti del paziente e la sua famiglia e @rgli
eventuali suggerimenti su come approntare il progna assistenziale a loro rivolto, & stato
realizzato un questionario-intervista (Allegatocbktituito da 130 domande suddivise per Area di
indagine:

a) Rete di sostegno familiare: informazioni riguardaitt nucleo familiare, salute dei
componenti del nucleo e numero di persone coinvatia cura del paziente.

b) Diagnosi: la latenza di diagnosi, il numero di tesspecialistiche e di esami eseguiti durante
il percorso diagnostico, il numero di Centri cotatitper avere conferma della diagnosi e la
sua comunicazione.

c) La situazione clinica della malattia: informazicsu sintomi e segni divisi per apparati
coinvolti dalla patologia (per la realizzaziongai domande si e fatto riferimento alla scala
di valutazione ALSFRS-R) con stadiazione della fasemalattia e relativi interventi
terapeutici messi in atto, attualmente in corsoog@ammati.

d) Percorso terapeutico e Presa in carico formale:telapie farmacologiche, fisiche,
psicologiche, sperimentali e alternative seguite mizienti, i servizi sia ospedalieri sia
territoriali attivati, i presidi e gli ausili utizati ed i benefici economici goduti (per la
realizzazione di tali domande si e fatto riferineeatla normativa vigente sulla disabilita,
invalidita e assistenza domiciliare).

e) Assistenza alla famiglia: informazioni riguardaniti peso economico assistenziale, le
modifiche apportate all'abitazione, I'impegno assigiale, i bisogni e le difficolta dei
familiari.

Si e deciso di adottare la formula del questionantervista, somministrato da un medico del

Coordinamento, direttamente al domicilio della pees ammalata al fine di accompagnare |l
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racconto della malattia soppesando caso per cadegliatezza delle domande contenute nel
guestionario e per aver modo di verificare, anchiettdmente, l'organizzazione dell'assistenza
domiciliare e, non per ultima, la possibilita dspondere a quesiti espressi dal malato o dai sui
familiari soprattutto in merito ad eventuali diriet benefici esigibili. L'invito a partecipare ada
iniziativa & stato accompagnato da una lettera resgntazione del progetto a firma della
Responsabile del Coordinamento Malattie Rare dRaigione Veneto consegnata ai pazienti tramite
mail da parte delle Associaizoni, via posta dait@eh Riferimento o direttamente a mano prima
del colloquio. | questionari raccolti sono stafricati nel sistema EPI6 che e costituito da unaser
di programmi finalizzati al trattamento dei datiiggmiologici sotto forma di questionari. Le
elaborazioni sono state ottenute mediante progracistatistica SAS Enterprise.

La terza fase ha determinato la realizzazionerdirenti atti da una parte a trasferire nella
pratica le conoscenze ottenute dalle due fasi gdegitee dall’altra a riorientare I'attitudine deanv
attori coinvolti, in diverso modo, nell’assistendelle persone affette da SLA con il fondamentale
intento di aumentare la loro partecipazione e bollazione. Gli strumenti scelti sono stati: gli
Accordi Stato Regione, le varie delibere regionmar le malattie rare e nello specifico per la
Sclerosi Laterale Amiotrofica, i protocolli terapieu e le linee guida assistenziali, I'attivita el
linea telefonica presente presso il Coordinamentdalle Rare, lo stretto e continuo scambio
d’'informazione con i servizi ospedalieri, territrie la loro formazione continua mediante I'attivi
dei Gruppi di Lavoro, il sito internet del Coordmanto e il sito web per gli incontri a distanza e i
corsi di formazione. Tutto questo ha permesso ditarere in essere la condivisione del pensiero,
il confronto tra punti di vista diversi al fine diigliorare la collaborazione trai i vari professsin
che non lavorando piu singolarmente, si ritrovatitngerno di una rete che permette loro di
interfacciarsi con altre figure professionali e non

La quarta fase ha riguardato gli strumenti che dafare e permettono la verifica e il
controllo di cio che e realmente fatto. Elementadamentale e il sistema informativo per le
malattie rare. Alla base di tutto il sistema & prds un database relazionale, che collega
logicamente archivi diversi, fisicamente distribunit piu server situati in sedi differenti (fig 1I).
sistema informativo e stato concepito fin dall'ioiper permettere di gestire in modo centralizzato
il flusso di informazioni che riguarda ciascun @aee e collega tramite la rete Intranet: il Cemliro
riferimento abilitato a certificare, gestire la tedla clinica e il Piano Terapeutico Personalizzato
(PTP) del paziente, 'ULSS di residenza che auteried eroga i servizi prescritti, i Servizi
Farmaceutici Ospedalieri che erogano i trattamisieriti nei PTP, i Centri Elaborazione Dati
(CED) di tutte le ULSS per il recupero dei file cteninformazioni utili allaggiornamento degli

archivi, la sede del Registro Regionale che daato monitora le attivita dei servizi, i costi
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sostenuti, i percorsi assistenziali seguiti daiigratz, dall’altro ricostruisce le storie naturakelte
malattie e il notevole patrimonio di conoscenzdiaztabili per la programmazione sanitaria. In
nome del principio secondo cui il titolare dellammazione clinica € il paziente, si € provveduto ad
identificare per ciascun paziente un codice pelsottze lui stesso pud decidere o meno di rivelare
allo specialista che lo ha in carico permettendacdiedere a tutta la sua storia clinica. Per fesori
'integrazione dei diversi centri che si occupanella stesso paziente e quindi stimolare la
produzione di un unico piano assistenziale integratstata predisposta dal Registro una cartella
clinica informatizzata, dove € possibile inserirtte le informazioni e le attivita svolte in favaide
guel paziente: diagnosi, trattamenti farmacologeigntuali effetti collaterali, epicrisi clinichee
funzioni riguardanti la certificazione e I'esenzgosono attive nella Regione Veneto dal 2002 e
nelle Province Autonome di Trento e Bolzano dal®00 PTP ha visto una prima versione nel
2007 potenziata poi nel 2010, la cartella clinicat@ta implementata sempre nel 2010. Facendo
riferimento al protocollo assistenziale realizzptr le persone affette da SLA, é stata progettata
l'implementazione del sistema informatico realizzanuna prima versione dimostrativa della

cartella clinica.

Figura 1. Schema del sistema a tre livelli.
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2.1 Disegno teorico del percorso assistenziale

Attivita del Gruppo di Lavoro per la SLA

In data 4 maggio 2009, presso la sede del CoordintrRegionale per le Malattie Rare del
Veneto, il Gruppo Tecnico di Coordinamento dell’Aréasta per le malattie rare ha provveduto ad
illustrare il mandato affidato al Gruppo di Lavo(&dL) per la definzione del protocollo
assistenziale per i pazienti affetti da SLA. Iretabcasione ha distribuito un questionario strattur
in domande aperte (Allegato 2) per la raccoltaedellticita e delle proposte di azioni riguardanti
alcuni aspetti del percorso assistenziale dei paze®n Sclerosi Laterale Amiotrofica all'interno
della rete dei servizi.

Una prima osservazione emersa € stata la necessitmdivisione dell'informazione tra i
vari attori della rete che in momenti diversi o mporaneamente intervengono nella presa in
carico della persona con SLA. Si é preso atto dieta rete assistenziale coinvolga:

e | Centri di Riferimento, individuati con atti foriaed in maniera congiunta dalle
Amministrazioni dell’Area Vasta, che oltre ad avdee strumentazioni ed i reparti
necessari alla diagnosi definitiva, alla stadiagicgd al trattamento della malattia
presentano un pool di specialisti dedicati;

» gli Ospedali periferici (o satelliti) ai quali ilgziente viene affidato per la gestione
ordinaria e per il follow-up piu vicino alla suasrdenza e che richiedono spesso un pool
di medici che possano essere in stretto contatioqoelli del Centro di Riferimento per
valutare e adeguare le strategie terapeutichesiienze di ogni singolo paziente;

| Centri di Riabilitazione e Medicina Fisica che drate fisiatri, fisioterapisti,
logopedisti e foniatri, si adoperano per l'erogaeiodi prestazioni terapeutiche
specifiche per questi pazienti;

* | Distretti che seguono i pazienti a domicilio si@al punto di vista terapeutico-
riabilitativo che diagnostico per quegli esami ctn richiedano apparecchiature fisse
necessitando pero di una continua sinergia cospgicialisti dei Centri di Riferimento e
dell’ospedale satellite coinvolgendo anche il medicmedicina generale;

* | Servizi Farmaceutici che erogano le terapie pelisabili e necessarie a questi
pazienti;

* i medici legali coinvolti nella valutazione dellesdbilita ed invalidita di coloro che

fanno rischiesta di benefici previsti dalla normatvigente;
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» le Associazioni di utenza che si fanno portavocebiogni urgenti e delle difficolta
affrontate da queste persone nel loro vivere gisotad
Si é quindi deciso di definire il Gruppo di Lavarome segue:
* | direttori delle Unita Operative dei Centri Accredi dellArea Vasta: Clinica
Neurologica, Neurologia e Neuropatologia e Psiadpgta dell’Azienda
Ospedaliera di Padova, Medicina Interna B e Negraldell’Ospedale Policlinico
“Borgo Roma” dellAzienda Ospedaliera di Verona,ux&ogia dell’Ospedale di
Rovigo, Neurologia dell'Ospedale di Vicenza, Neagwh dell'Ospedale di Treviso,
Neurologia dell’Ospedale di Bolzano;
» il Servizio Farmaceutico Regionale della Region@afe, il Servizio Farmaceutico
dellAzienda Ospedaliera di Verona, i Servizi fageatici delle Aziende Provinciali
di Trento e Bolzano;
e i direttori dei Dipartimenti di Medicina Fisica ed®ilitazione di Bassano del Grappa
e della Provincia Autonoma di Trento e Bolzano;
» il direttore della Fisiopatologia Respiratoria d&tienda Ospedaliera di Padova,;
» idirettori di due ULSS del Veneto, due di Bolzanano di Trento;
* rappresentanti dei medici legali delle commissdinnvalidita delle varie ULSS;
* rappresentanti dei Medici di Medicina Generale;
» portavoce delle Associazioni d’'utenza presentit@ltorio dell'area Vasta.
Parte dell'incontro successivo é stato dedicatplatining degli incontri e all'illustrazione
del funzionamento dello strumento informatizzata s condivisione di articoli, documenti e
commenti-pareri direttamente inseribili dai panpeciti (fig. 2). Ad ogni utente sono stati forniti
login e password personali per I'accesso al sitindirizzo “https://malattierare.intra.rveper gli
utenti gia  abilitati alluso del sistema  (utenti ide centri accreditati),
“https://mr.regione.veneto.it/mrrete” per gli utemon ancora abilitita all'uso del sistema (ad
esempio operatori dei servizi di riabilitazione rtppoce delle Associazioni d’'utenzd)na volta
inseriti i propri codici di identificazione, I'uté@ aveva accesso alla scheda di malattia in ceir pot
consultare i documenti messi a disposizione (drtmwentifici, protocolli aziendali, linee guida

internazionali) ed inserire pareri e commenti plieposte formulate (fig 3).
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Si e passati quindi allanalisi delle difficoltalavate e delle proposte formulate dai
componenti del GdL.:

e la mancanza di comunicazione tra i centri accradit@entri periferici ed i MMG che

richiedono I'organizzazione di incontri di condiniee e dei corsi di formazione;

» la necessita di creare dei percorsi agevolati ger fa diagnosi alla comparsa di alcuni

sintomi con la necessita di creare degli ambulategrati e dei canali di agevolazione per

la prenotazione delle visite al fine di ridurneeimpi e velocizzare I'invio del paziente al

centro accreditato;

e una maggiore integrazione tra gli specialisti coitivnell’assistenza creando gruppi di

collabozione tra piu centri e dentro i centri stessi quali poter condividere casi e

problematiche;

» fornire agli specialisti degli strumenti per afftare le difficolta relative alla

comunicazione, ai pazienti e ai familiari, dellaaghosi e delle sue complicanze e

conseguenti aggravamenti;

* il bisogno di condividere gli stessi parametri dilutazione, sviluppando un modulo

specifico, a partire da quello gia presente ab#ind del sistema informativo relativo

all'epicrisi, che possa rispondere alla necessitadafinire non solo la diagnosi e la

prescrizione di trattamenti, ma anche la formulagiael piano assistenziale, secondo Il

profilo di funzioni specifiche compromesse a partiia segni e sintomi e utilizzando anche

scale specifiche per funzione (es. respiratoripgromalattia (es. ALS-FRS);

» la necessita di potenziare il servizio territorjate cure palliative e l'integrazione tra

figure sanitarie e non organizzando UVMD per deéniil Piano Assistenziale

Individualizzato di ogni singolo paziente, e una gmge personalizzazione della

prescrizione dei presidi e ausili seguita da unmadeafornitura, vista la possibile drastica

evoluzione del profilo dei bisogni;

* la necessita di agevolare la famiglia nell’assistemper evitare i ricoveri impropri

fornendo del personale di cura e quando inevitdlmlare collocazione in altre strutture per

assistenza come lungodegenza, RSA;

* la necessita di formazione dei Medici legali pewvéutazioni di invalidita e handicap

cercando di ridurre i tempi di valutazione e difiendo informazioni tramite sportelli e

servizi sul territorio.
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Vista la molteplicita dei campi d’azione su cuiragisi € proprosto di suddividere il GdL in
sottogruppi a ciascuno dei quali & stato affiddtawarico di portare, sul tema a loro dato, delle
proposte operative all’incontro successivo. Aiiciine stato affidato di definire un insieme di seg
e sintomi riferibili al quadro clinico presentatpesificatamente dai pazienti con SLA a partire da
un elenco generale di segni e sintomi gia predispdal Coordinamento Malattie Rare del Veneto.
| segni e sintomi sono stati organizzati per appaeasono stati inseriti nel sistema informatico
alimentando quella che e I'epicrisi:

e sistema nervoso e psiche: parestesia, iperreflessédlessia, iporeflessia, segno di
Babinski, segno di Hoffmann, insonnia, depressidalilita emotiva, demenza, ansia,
alterata sensibilita superficiale (tattile, termicdolorifica), ipoestesia, iperestesia,
anestesia, cefalea, sonnolenza, riso e pianto igpagtritabilitad, spasmi, emicrania,
ipotonia.

e app. muscolare: debolezza, paralisi, deficit dizégrclonie, fascicolazioni, crampi,
rigidita, spasmi, ipotrofia, atrofia, spasticitagidita, flaccidita, disartria, bradiartria,
anartria, distonia, ipertonia, dolore, astenia,atéffbilita, piede cadente, mialgie
generalizzate e localizzate, dolore muscolare.

e app. respiratorio: dispnea rapidamente progressrégpnea, espettorato mucoso,
espettorato muco-purolento, paralisi diaframmaseaso di soffocamento.

e app. digerente: disfagia, dispepsia, nausea, vomiigurgito, dimagrimento,
malnutrizione, denutrizione, stipsi, scialorredlugso gastroesofageo, anoressia.

» orl: disfonia, raucedine, stridore inspiratorioriddre espiratorio, afonia, broncofonia,
pettiroloquia afona o bisbigliata, egofonia, afagjimbale, afasia sensoriale, afasia
motoria, voce indistinta, tono nasale.

e app. urinario. mancanza dello stimolo, esitaziongenza minzionale, incontinenza
urinaria, nicturia, pollachiuria, anuria, oligurisgocciolamento di urina, esitazione

minzionale.

Allo stesso gruppo € stata affidata I'opportunitdpbporre I'utilizzo di una o piu scale
funzionali specifiche per la malattia al fine difidee le necessita assistenziali dei pazienti dsan
lo stesso linguaggio e in modo che gli stessi carttesiano visibili ai diversi professionisti che
intervengono nella presa in carico. Il GdL, in dsta a questo quesito, ha preso in esame una serie
di scale di assessment funzionale (fig. 4): la &dalNorris, I'ALS Functionale Rating Scale ALS-
FRS, la Baylor ALS Rating Scale, I'Appel Scale Seala di Hillel, la Charing Cross ALS Rating

Scale, il Tufts quantitative neuromuscolare exatona
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Fig 4. Scale di assessment funzionale

Scala Domini funzionali esplorati
Norris B 18%, R 6%, S 76%
ALSFRS B 30%, R 10%, S 60%
BARS B 18%, R 18%, S 64%
ALSSS B 50%, S 50%

Charing Cross ALSR$
Qualitativa B 25%, R 25%, S 50%
Quantitativa | B 25%, R 25%, S 50%

TONE B 7%, R 7%, S 86%

Le percentuali indicano il contributo relativo dé@agoli domini al punteggio totale.

B, bulbarejR, respiratoriosS, spinale (arti superiori ed inferiori).
“La Bella V. Metodi di valutazione della progresséodi malattia nella sclerosi laterale amiotrofica.
Neurol Sci2004; 25:S61-S64"

Tra le scale esaminate, € stata approvata la #dzfaFunctional Rating Scale Revised
(Allegato 3) costituita da 12 item ognuno dei quradiaga una precisa funzione, che frequentemente
nella SLA risulta compromessa: il linguaggio, ldivezione, la deglutizione, i movimenti della
mano, la cura di sé, la deambulazione, la funzi@spiratoria. Per ogni item viene proposto un
punteggio da 4 a 0 con 'aumentare della comprdomssfunzionale. Il punteggio puo variare da
un minimo di 0 ad un massimo di 48, uno score ¥2&ha rapida progressione della malattia.

Un’altra scala esaminata e stata la MMT, manual aheutesting (Derivata dal Medical
Research Council MREY che valuta la capacita del sistema nervoso diaredt forza muscolare
alle variazioni di pressione esercitate dall'esatore. Per la corretta applicazione di tale
valutazione & necessario considerare i segueturifat

* corretto posizionamento tale da consentire cheusculo da testare sia il primo che

si attivi;

» adeguata stabilizzazione della regione corporeattes

» osservazione del modo in cui il paziente assumariene la posizione test;

» osservazione del modo in cui il paziente esegtesil
La scala MMT & numerica con un punteggio compreadte 5. Il valore 0 indica “Assenza di
motilita del muscolo esaminato”, il valore 1 “Mati# visibile ma priva di capacita funzionale”, il
valore 2 “Movimento possibile in assenza di grdyiiavalore 3 “Movimento possibile contro

gravita”, il punteggio 4 - “Movimento possibile dom leggera resistenza”, il 4 “Movimento
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possibile contro moderata resistenza”, il valoret 4Movimento possibile contro resistenza

sovramassimale”, il punteggio 5 “Forza normale” aliondizione favorevole all’utilizzo di questo

metodo di valutazione € la sua non dipendenzardanehtazione meccanica con la possibilita di
eseguire il MMT in qualunque condizione, anche aingtilio del paziente. Di questa scala si €
ipotizzato di prendere in considerazione 3 distretiscolari: gli estensori del collo, gli estensori
del polso e delle dita e i dorsiflessori del pieidap utili ai fini della prescrizione ed eroganm di

protesi ed ausili al raggiungimento dei puntegégriori a 3.

Tra le scale di valutazione proposte per la presarico da parte dei servzi territoriali, vi &
stata anche la scheda sulla disabilita, S.Va.M3gheda per la Valutazione Multidimensionale
delle persone con Disabilif&, elaborata da un gruppo di lavoro costituito igigee Veneto.

Una parte dell'incontro e stata dedicata all’anatislle fonti, e delle loro specifiche,
riguardanti i benefici ed i diritti esigibili da gsta tipologia di pazienti. Per prime le esenzutini
sospetto diagnostico e di malattia rara (DM 27913%)0che concedono in gratuita delle indagini
utili alla formulazione della diagnosi di malattiara e le prestazioni incluse nei LEA appropriate
per il suo trattamento e monitoraggio; la concessigratuita di trattamenti di fascia C ai soggetti
affetti da malattia rara mediante Piano Terapeu®emsonalizzato redatto da un Centro Accreditato
e con relazione a supporto di tale prescrizionec@@re Ruscitti 2008% e ai malati gravi non
ospedalizzati (LR 26/11/2004 n.*3% tenendo conto della gravita clinica, del gradingalidita e
della onerosita della quota di partecipazione @erie dal costo del relativo trattamento. E seguita
poi I'analisi della normativa relativa alla fornitudi ausili, ortesi e protesi (Decreto Ministegi&l7
agosto 1999, n. 33Y) per gli invalidi civili che necessitano di unémtento di prevenzione, cura e

riabilitazione di una invalidita permanente (tab 1)
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Tabella 1 Linee di intervento e benefici esigibiksenzioni, ausili e protesi

LINEE DI DESTINATARI E CRITERI DI NOTE

INTERVENTO ACCESSO

Codice esenziong Persone con sospetto di malattia raftadagini nei familiari solo per arrivare alla

R99999, sospettp formulato da specialista di SSN. diagnosi nel paziente

diagnostico

Esenzione malattia rara,Persone con diagnosi di malattia rard&ratuita delle prestazioni incluse nei LEA

DM 279/2001 Certificato rilasciato da Centro accreditato |edtenute  efficaci, appropriate per Jla
attestato di esenzione rilasciato dallULSY diagnosi, il trattamento e monitoragdio
residenza della patologia.

Circolare Ruscitti, 2008| Persone con diagnosi di malattia rara, RTRarmaci di fascia C, dispositivi e prodatti

Farmaci e presidi inredatto dallo specialista del Centreanitari, prodotti dietetici, essenziali e npn

gratuita. Accreditato procrastinabili  con delle evidenze

scientifiche e relazione dello specialista.

Concessione gratuitaMalati gravi non ospedalizzati Malattie croniche irevalidanti, malattie

farmaci di fascia C a rare secondo i loro regolamenti tenerdo

malati gravi non conto della gravita clinica, del grado

ospedalizzati (LR d’invalidita, e dell'onerosita della quota di

26/11/2004 n. 27, BUH partecipazione derivante dal costo del

121/2004) relativo trattamento.

Ausili e protesi (Decretg Gli invalidi civili, di guerra e per servizio, |i Dispositivo non incluso nel nomenclatore
Ministeriale 27 agosto privi della vista e i sordomuti, i minori dima riconducibile, a giudizio dellp

1999, n. 332/] anni 18 che necessitano di un interventgd dpecialista prescrittore, per omogeneita
Nomenclatore tariffarig prevenzione, cura e riabilitazione |[dfunzionale a quello prescritto ai sensi
delle protesi). un’invalidita permanente (comma 1, art.l)dell'articolo 4, comma 2, I'azienda Usl di

Riscontro di una menomazione che comportampetenza autorizza la fornitura | e
la riduzione della capacita lavoratiyecorrisponde al fornitore una remunerazigne
superiore ad un terzo (comma 1c, art. 1).nbn superiore alla tariffa applicata o |al
ricoverati in una struttura sanitarjgprezzo determinato dalla stessa azienda per
accreditata, pubblica o privata, per i quali il dispositivo incluso nel nomenclatore |e
medico responsabile dell'unita operativaorrispondente a quello erogato (comma 5
certifica la contestuale necessita e urgenad. 1).
dell'applicazione di una protesi, di un'ortesi Ber i soggetti affetti da gravissime
di un ausilio prima della dimissione (commalisabilita, 'azienda Usl pud autorizzare |la
le, art.2). fornitura di dispositivi non inclusi neg|i
elenchi del nomenclatore allegato, sylla
base dei criteri fissati dal Ministro della
sanita, d'intesa con la Conferenza per i
rapporti tra lo Stato, le regioni e |e
provincie autonome, relativi alle condizion
dei soggetti, alle modalita di prescrizione e
di controllo e alla tipologia di dispositiyi
che possono essere autorizzati (comma 6,
art.2).

Sono state raccolte poi le informazioni riguardédinticonoscimento di invalidita civile per
“soggetti affetti da minorazioni congenite od acipei, fisiche e/o psichiche e sensoriali che
abbiano subito una riduzione permanente della d@plavorativa non <1/3 o se minori di 18 anni
abbiano difficolta persistenti a svolgere compifuazioni proprie della loro eta” e I'indennita di

accompagnamento (Legge 11871 eggi n. 18/8%) (tab 2).

42



Tabella 2 Linee di

RISULTATI

intervento e benefici esigibiinvalidita civile

LINEE DI DESTINATARI E CRITERI DI NOTE

INTERVENTO ACCESSO

Legge 118/71] Soggetti affetti da minoraziorli 02- INVALIDO con riduzione permanente della capagi
“Invalidita civile”. congenite o acquisite, fisiche efdavorativa in misura superiore ad 1/3 (art.2 L./713

Valutazione psichiche e sensoriali che abbian@4%-45% (protesi e ausili);

commissione ULSS| subito una riduzione permanentet6%-66% (protesi e ausili, iscrizione per disoctuphi eta
Leggi n. 18/80| della capacita lavorativa non <1/3|ccompresa tra i 18 e i 60 anni per le donne e 1& & i 65 per gli
“Indennita di| se minori di 18 anni abbianpuomini alle “liste speciali” del collocamento (L8/9);
accompagnamento” difficolta persistenti a svolgere 67%-73% (protesi e ausili, esenzione parziale idkét sanitario,

compiti e funzioni proprie della lor
eta (art. 2).

le donne e tra i 18 e i 65 per gli uomini alle tdisspeciali” del
collocamento (L. 68/99), diritto di scelta priorita tra le sedi

assunte negli Enti Pubblici
handicappate (L. 104/92)).

e riconosciute anchesqe

D iscrizione per disoccupati di eta compresa tra €180 anni pef

disponibili e la precedenza per i trasferimenti peerpersone

74%-99% (protesi e ausili, esenzione parziale idkét sanitario,
iscrizione per disoccupati di eta compresa tra 8180 anni pe
le donne e tra i 18 e i 65 per gli uomini alle tdisspeciali” del
collocamento (L. 68/99), diritto di scelta priorita tra le sedi

assunte negli Enti Pubblici e riconosciute anchesge
handicappate (L. 104/92), concessione Assegno tagnsi

03- INVALIDO con riduzione permanente della capagi
lavorativa in misura superiore o uguale al 74%.2ag 3 L.
118/71)

disponibili e la precedenza per i trasferimenti perpersone

04- INVALIDO: con totale e permanente inabilita dmativa al
100% (art.2 e 12 L. 118/71)

(protesi e ausili, esenzione del ticket sanitaigzrizione per
disoccupati di eta compresa tra i 18 e i 60 annig€donne e tra
18 e i 65 per gli uomini alle “liste speciali” debllocamento (L.
68/99), diritto di scelta prioritaria tra le sedisponibili e la
precedenza per i trasferimenti per le persone &ssuegli Enti
Pubblici e riconosciute anche persone handicapfat&04/92),
concessione pensione d’inabilita).

05- INVALIDO con totale e permanente inabilita laztiva 100%
con impossibilita a deambulare senza l'aiuto peenéa di
accompagnatore (L. 18/80 e L. 508/88)

(protesi e ausili, esenzione del ticket sanitaigmrizione per
disoccupati di eta compresa trai 18 e i 60 annigpdonne e tra
18 e i 65 per gli uomini alle “liste speciali” debllocamento (L.
68/99), diritto di scelta prioritaria tra le sedisponibili e la
precedenza per i trasferimenti per le persone &sswygli Enti
Pubblici e riconosciute anche persone handicapfat&04/92),
concessione pensione d’inabilita, concessionel 4l

06- INVALIDO con totale e permanente inabilita laativa 100%
con necessita di assistenza continua non essendpado di
compiere gli atti quotidiani della vita (L. 18/80.e508/88)
(protesi e ausili, esenzione del ticket sanitaigmrizione per
disoccupati di eta compresa tra i 18 e i 60 annig€donne e tra
18 e i 65 per gli uomini alle “liste speciali” debllocamento (L.
68/99), diritto di scelta prioritaria tra le sedisgonibili e la
precedenza per i trasferimenti per le persone &sswygli Enti
Pubblici e riconosciute anche persone handicapfat&04/92),
concessione pensione d'inabilita, concessionel 4glI’

11- INVALIDO ULTRASSESSANTACINQUENNE

Con difficolta lievi 34%-66% (art. 6 Dlvo 509/88 €.[124/98):
protesi e ausili.

Con difficoltd medio-gravi 67%-99% (art. 6 Dlvo 588/e DL
124/98): protesi e ausili

Con difficolta gravi 100% (art. 6 DIvo 509/88 e DR4/98):
protesi e ausili, esenzione dal pagamento deltt&keitario.

Con difficolta gravi al 100% e diritto all'indennitadi
accompagnamento (art. 6 Dlvo 509/88 e DL 124/98,8/80 e L.
508/88): protesi e ausili, esenzione del ticket itag,
concessione dell'Indennita di accompagnamento.
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Infine sono state prese in considerazione le digetiguardanti il riconoscimento di stato di

Handicap I'handicap (Legge 104/49, la fornitura di materiale formativo e didatti¢begge n

4/2004%), I'eliminazione delle barriere architettonicheefige n. 13/8%), la circolazione e sosta

dei veicoli al servizio di persone disabili (D.P303/96°), i rimborsi e le detrazioni fiscali (DPCM
262 del 1/12/20065, I'amministratore di sostegno (Legge 6/28Yy(tab.3).
Tabella 3 Linee di intervento e benefici esigibilHandicap e disabilita

LINEE DI
INTERVENTO

DESTINATARI E
CRITERI DI ACCESSO

NOTE

Legge 104/92 “Handicap
comma 3, art. 3)

"Disabili in stato di gravita
famigliari.

Valutazione commission
ULSS + esperto

eDiritto all’educazione e allistruzione (art. 123,114, 15, 16), I'alunn
deve avere una diagnosi funzionale a cui fa seguitprofilo dinamico-
dunzionale ai fini della formulazione di un pianodueativo
individualizzato; 2) Agevolazioni per tutti i lavaori disabili (art
17,18,19,20,21,22); 3) Astensione facoltativa dabto, prolungament|
del congedo parentale, riposi giornalieri (art. ;3
4) Mobilita e trasporti collettivi e individuali IComuni dispongon
interventi per favorire la possibilita di muoveliSieramente nel territori
usufruendo dei servizi di trasporto collettivi apftamente adattati o
servizi alternativi (art. 26, 27, 28
5) Nel caso di cure autorizzate all'estero, € mmtevun rimborso per
soggiorno presso alberghi o strutture collegat€aaitro per I'assistito
il suo accompagnatore nella misura prevista dakaogh concess
dallULSS autorizzante (art.
6) Riserva di alloggi, E prevista una quota di sisedi alloggi pe
persone handicappate o nuclei familiari tra i componenti figurang
persone handicappate (art. 31).

Q0 = 20 O R0
&L

11);

1=

Legge n 4/2004, materia
formativo e didattico.

aisabili

Regola I'accessibilita, per i soggetti didia al materiale formativo
didattico utilizzato nelle scuole di ogni ordingmado.

D

Legge n. 13/89 “Barrier
architettoniche” (art. 10)

edisabili

chi ne esercita la tutela o potesta o ne & onedetta spesa) p¢
I'immobile nel quale egli ha la dimora abituale ifgli non saltuaria
stagionale) e per opere che eliminino o ostacdérsua mobilita.

La domanda deve essere presentata datpmtdi handicap (ovvero da

=

D.P.R. 503/96
“Circolazione e sosta d
veicoli al servizio d

persone disabili” (art. 11
12)

disabili
i

=

e

parcheggio gratuito nelle aree destinappoaitamente alle perso
disabili, nei posteggi pubblici a pagamento; ciazidne nelle zone
traffico limitato e nelle aree pedonali ove siacaizzato I'accesso a
almeno una categoria di veicoli preposti ai serdiipubblica utilita;
circolazione libera nelle corsie riservate ai tesdsta gratuita nelle ar
riservate ai residenti.

DPCM 262 del 1/12/200
“Rimborso cure all'estero
(art. 2, 3)

ODdisabili

4

Nel caso di soggetti portatori di handiacd®e necessitano di cure per
neuroriabilitazione, le spese per il soggiorno 'dsdlistito e del su
accompagnatore, in alberghi o strutture collegad@ d centro di
altissima specializzazione all'estero sono equipaala degenza
ospedaliera.

D.P.R. 917/86 (art. 10, 15
detrazioni fiscali.

)

1) Sono deducibili dal reddito (detrazione d’'ilfsodel 19%) le spe
mediche e quelle di assistenza specifica necessarieasi di grave
permanente invalidita o menomazione, sostenutesdggetti indicat
nellarticolo 3 della legge 5 febbraio 1992, n.
2) E prevista la detrazione Irpef del 19% sull'impototale delle spes
per lacquisto di mezzi necessari all'accompagnamenalla
deambulazione, alla locomozione e al sollevamerdgo mbrtatori di

3) La detrazione € invece del 36% in caso di risirazione edilizia|
immobili atti a favorire la mobilita interna ed esta del portatore

handicap (risoluzione n. 306/2002 e 8 agosto 200BLi/e dell'Agenzi
Delle Entrate).

handicap riconosciuti dall'articolo 3 della leggéebbraio 1992, n. 104;

applicabile unicamente alle spese sostenute pkzzae interventi sugJ;

A

Legge 6/2004 (art.3
Amministratore d
sostegno

)disabili

Questa figura € un efficace strumentordtgeione delle persone prive

in

tutto o in parte dell'autonomia necessaria all&tgphento delle funzio

specificita e nel suo contesto di vita sociale mifiare. La Region
Veneto ha realizzato una specifica attivita di famone rivolta all

delle ULSS

della vita quotidiana. La persona deve rimanerdaganista nella sua

persone interessate ad essere amministratori thgsus e al personale
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Rispetto alla possibilita di prescrizione di présidusili e ortesi a partire dal piano
assistenziale formulato per i pazienti, si € dedsccostituire un secondo Gruppo di Lavoro
composto dai riabilitatori e dai rappresentanti disiretti. A questo Gruppo e stato consegnato il
compito di lavorare sull'individuazione, a partda categorie basate sul profilo dei bisogni e dal
Nomenclatore Tariffario 332/99, di cido che é potalmente prescrivibile a tali pazienti e i percorsi
di erogazione. Il Gruppo ha proposto la possibilita standardizzare I'offerta del servizio
assistenziale per i pazienti con SLA e si é ingato sull’opportunita di realizzare un deposito
ausili per ridurre i tempi di consegna al pazieSie2 precisato che I'esatta prescrizione del gresi
o dell'ausilio spetta al riabilitatore su indicaz@ dello specialista neurologo che ha in carico il
paziente. Il Gruppo di Lavoro ha prodotto un’elergiopresidi ed ausili necessari ai pazienti
basandosi sulla loro esperienza e cercando let@fbeesenti nel mercato (Allegato 4) e presentando
lo schema (tab. 4) con indicato i tipi di ausilegerivibili, specificando i prescrittori e delleteo
esemplificative.

Tabella 4. Schema di prescrizione degi ausili

AUSILI PRESCRIZIONE NOTE

Ausili allegato 2 del Nomenclatore tariffario|(Prescrivibili da MMG, fisiatrie | Con N. Tariffario
ausili standard): tripodi/quadripodi, stampellespecialisti competenti per

deambulatori, letto, materasso/cuscini, pertinenza

comode, sollevapersone

Ausili allegato 1 ( ausili personalizzati): Prescrivibili da MMG (in genere | Con N. Tariffario/Commissione
carrozzine pieghevoli, protesi solo a anziani e come sostituzion®rovinciale per I'extra-tariffario

di carr. usurata), dai fisiatri e (104 per territorio nazionale) se
medici competenti per pertinenzaausili particolari

Ausili allegato 1: carrozzine elettroniche, cariisiatri e specialisti competenti Sostanzialmeraifidiatri
basculanti, stabilizzatori, deambulatori con Con N. Tariffario/Commissione
statica per tronco, ausili base per Provinciale

comunicazione: sensori, comunicatori
alfabetici/simbolici, software per pc,
emulatori di mouse

Un focus particolare € stato improntato sull’anatielle diverse caratteristiche di una
categoria specifica di ausili tecnologici indispaini§ a molti pazienti affetti da SLA: i
comunicatori vocali a puntamento oculare. Dall’igii@ € emerso che sul mercato sono presenti: il
SeeTech della Tiflosystem Spa con modelli commatiortatili che richiedono la calibrazione una
sola volta e sono predisposti al controllo ambientéEyeclick della AIDA srl che richiede che il
capo sia abbastanza fermo e non necessita di sel@sapplicare al corpo del paziente, I'iAble
MyTobii della srlABS utilizzabile anche da persoten gravi distonie grazie alla compensazione
dei movimenti del capo e che consente il contrdéodispositivi domestici grazie ai moduli per la
domotica, 'Eygaze System della helpicare che mtasdei filtri per ovviare a miosi, midriasi e

ptosi palpebrale utilizzando un solo illuminatorer gvitare la disidratazione della pupilla con

45



RISULTATI

conseguente bruciore e difficolta d’'uso. Nella tiZb& sono riportate le caratteristiche di alcuni

comunicatori a puntamento oculare analizzati dapgo dei riabilitatori.

Tabella 5. | comunicatori a puntamento oculare

QUICK @EYEGAZE MY TOBII

GLANCE SYSTEM P10
Numero telecamere 1 \1 \1 \2
lluminatori IR 2 1 1 5
Accuratezza 1,00° 0,50° 0,45° 0,50°
Risoluzione spaziale 1,00 cm 0,50-1,00cm 0,25-0,63cm 0,5cm
Calibrazione personalizzabile nd \SI \SI \nd
Software per comunicazione con frasi  nd \SI \SI \SI
Software tastiera virtuale nd \SI \SI \SI
Sintesi vocale Sl \Loquendo \Loquendo \Loquendo
Software per il controllo ambientale NO NO S| S|
Software per CAA personalizzabile NO ‘SI ‘SI ‘SI
Controllo totale di Windows Sl ‘SI ‘SI ‘NO
Controllo totale di un PC esterno al sistendO ‘NO ‘SI ‘NO
Dimensione monitor Legato al PC ‘10/12 pollici ‘15-17 pollici ‘15 pollici
Peso (sistema sospeso) nd \6 kg \3 kg \8 kg
Filtro per ptosi (palpebra cadente) NO ‘NO ‘SI ‘NO
o moermiaas Cconvazone o o s No
Tolleranza occhiali Sl \SI \SI \SI
Lenti a contatto nd \nd \SI \SI
Tolleranza movimento testa nd \nd 3,8x3,0x3,8 cm \30x15x20 cm
Affitto NO NO NO S|
Stativo da letto NO S| S| S|
Stativo da tavolo NO S| S| S|
Certificazioni CE \CE gEFE%A(\ IR E
Prezzo indicativo (luglio 2007) € 9.500 €10.500 €13.000 €20.000
Prezzo stativo da tavolo nd \Compreso \Compreso \Compreso
Prezzo stativo da letto nd €1.200 €900 €1.900
Tempi di consegna nd 3-6 settimane |2-4 settimane 4-6 settimane
Sito produttore eyetechds.com \everesponse.cdeweqaze.com \tobii.com
Sito distributore emsmedical.net \easvlabs.it \helpicare.com \srlabs.i

Dopo questa prima parte di lavoro che ha vista&xaolta di informazioni e di proposte da

parte dei vari sottogruppi di specialisti, si é qasalla definizione dei pattern specifici di gtav

clinica del paziente (lieve, media, grave), ottedatl'intersezione di variabili diverse (score lgel
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scale funzionali, segni/sintomi, menomazioni, cdomita), sulla base dei quali il sistema
informatico possa proporre in modo automatico dmicgrsi di “best practice”. Questi percorsi
individuano all'interno del sistema delle uscite:

* richiesta di consulenze specialistiche come vimit@umologica, visita fisiatrica, etc;

» attivazione del percorso dell'invalidita civile peettendo alla commissione di
invalidita di vedere, attraverso un accesso aésiatcreato ad hoc per questi nuovi
utenti, le informazioni (report, epicrisi o relaa@ ai fini della corretta valutazione;

* la richiesta di prescrizione di presidi ed ausillicon collegamento con gli uffici
ausili aziendali e i riabilitatori per una migliogestione del paziente;

* la prescrizione di trattamenti farmacologici da ggeze da parte dei Servizi
Farmaceutici;

e l'unita valutativa multidimensionale con collegart@ncon i distretti per la
progettazione del Piano Assistenziale Individualinz

Per realizzare tutto questo é stato individuateskgssment funzionale dei vari apparati coinvolti
nella patologia e le azioni conseguenti da meiteto che saranno alla base della struttura della
cartella clinica online.

Una prima indicazione e stata data sul punteggaidalella scalaLSFRSr per la valutazione
della criticita dello stadio della malattia (cuf-af o > 38) e la velocita di progressione della malattia
(Progression ratAFS=ALSFRs total score- ALSFRSr alla prima visitasmealla comparsa dei
primi sintomi) (fig. 5).

Fig 5. Punteggio totale e stadio della malattiA

FONTE PARAMETRO INTERVENTO
PARAMETRO
ALSFRSr total score 38 criticita dello stadio di malattia

total score < 38

ALSFRSr Progression rate AFS=ALSFRs total velocita di progressione della malattia
score- ALSFRSr alla prima visita/mesi
dalla comparsa dei primi sintomi:
AFS<0,5

0,5<AFS<1

AFS>1

oppure

AFS<0,67

AFS>0,67

(1) F. Kimura, C. Fujimura, S. Ishida, H. Nakajinia, Furutama, H. Uehara, K. Shinoda, M. Sugino @ntlanafusa,
Progression rate of ALSFRS-R at time of diagnosgsljgts survival time in ALS. Neurology 2006;66:2867.

Sono stati individuati poi i parametri da utilizegper gli interventi riguardanti I'apparato
Respiratorio (fig. 6).
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Fig 6. Parametri da utilizzare per la prescrizione di intenti: Apparato Respiratorio

FONTE
PARAMETRO

PARAMETRO

INTERVENTO/AUSILIO

Scala ALSFRS-R

ALSFRS-R: score 4 negli item 10,121,
(dispnea assente; ortopnea assente;
insufficienza respiratoria assente)

Consulenza pneumologica -
Spirometria - Emogasanalisi (contro
seriati ogni 3-6 mesi); vaccino

antipneumococco e antinfluenzale
counselling su prospettive terapeutig
(NIPVV, VI, cure palliative)

he

Scala ALSFRS-R

Dispnea lieve (ALSFRS-R: score 2 i,
item 10 o score: 3, 2 in item 11)

Studio cardio-respiratorio notturno
(polisonnografia)

Spirometria FVC ortostatismo < 70% Studio cardio-respiratorio notturno
(polisonnografia); Emogasanalisi

Sintomi tosse inefficace, senso di soffocamento

or
Segni accumulo polmonare di secrezioni;

laringospasmo

or R _ Assistenza meccanica alla tosse (I
Comorbidita infezioni recidivanti delle viee aeree Exsufflator) (& possibile che per lo

or stesso paziente sia necessario aver,

Scala ALSFRS-R

ALSFRS-R: score =3 0 1 nell'item 3
(occasionali episodi di rischio di
soffocamento mangiando; necessita di
alimentazione parenterale)

I'In-Exsufflator che il
broncoaspiratore;
Tosse assistita manualmente

or

Misura del Flusso
Espiratorio di Picco

Flusso Espiratorio di Picco durante tosse
<160L/min

e Si

liVentilazione Meccanica Non-Invasi
(NIPPV) con ventilatore meccanicg

Sintomi ortopnea; dispnea da sforzo; dispnea a0
or
Segni tachipnea; tachicardia; respiro paradossq;
ridotta escursione toracica; uso dei muscd
respiratori accessori; turgore giugulare;
edemi declivi; cianosi
and

Scala ALSFRS-R

ALSFRS-R: score = 10 0 nelliten{ddrme
solo seduto; non pud dormire); score = 2,
0 nell'item 10 (dispnea per sforzi rilevanti;
dispnea a riposo; dispnea grave)

and
Spirometria FVC ortostatismo < 50%;
FVC clinostatismo < 75%
or

Emogasanalisi

PaCO2 >45mmHg (notturna);
PaCO2 >50mmHg (diurna);

or

Polisonnografia

Sa02 minima < 85-90%;
tempo trascorso a Sa02 < 90%

SNIF <40 cmH20; MIP < -60 cmH20

a

Una specifica e stata fatta sui pazienti in Venidae Non Invasiva a Pressione Positiva

(NIPPV) (fig. 7) e sui parametri per la prescrizatell'aspiratore per secrezioni orali (fig. 8).
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Fig 7. Parametri da utilizzare per la prescrizione di intenti: NIPPV

FONTE PARAMETRO INTERVENTO/AUSILIO
PARAMETRO
In NIPPV
Scala ALSFRS-R ALSFRS-R: score 1 nelliitem 12 (us&entilazioni Invasiva con tracheostomia (V1)
continuo di BiPAP durante la notte ed (consenso informato)
il giorno); (ventilatore meccanico di riserva +
Sintomi disfagia grave generatore di corrente continua +
Comorbidita Polmoniti da aspirazione broncoaspiratore + polsossimetro
transcutaneo + resuscitatore manuale tipo
Ambu + materiale da consumo come da
tabella 1 della delibera 1384/2004) ;
segnalazione del paziente al SUEM - 118 e
al gestore dell’Energia Elettrica (Enel)

Fig 8. Parametri da utilizzare per la prescrizione di asgpore per secrezioni orali

FONTE PARAMETRO INTERVENTO/AUSILIO
PARAMETRO
ALSFRSr ITEM 2; SCORE 2,1,0 prescrizione aspiratore per secrezioni orali

Sono stati individuati poi i parametri da utilizegper gli interventi riguardanti I'apparato

Gatroenterico (fig. 9).

Fig 9. Parametri da utilizzare per la prescrizione di intenti: Apparato Gastroenterico

FONTE PARAMETRO INTERVENTO/AUSILIO
PARAMETRO
ALSFRSr ITEM 3 score 3, 2 consulenza
or fisiatra/nutrizionista/ORL/foniatra/logopedista;Misidazione
Segno Disfagia per alcuni tipi dii della composizione dei cibi solidi e liquidi, aipbstura,
cibi videofluoroscopia, faringoscopia
ALSFRSr ITEM 3 score 1
or PEG (se iniziale insufficienza respiratoria, va gsia con
Segno Significativa perdita di NIV*)
peso, denutrizione

(*) JH Park, SW Kang. Percutaneous radiologic gastmy in patients with ALS on noninvasive venidat Arch
Phys Med Rehabuil 2009; 90(6): 1026-29.

Ad ogni visita bisogna indicare il peso corporea pelutare I'andamento del calo ponderale e
valutare Il'utilita della PEG in funzione alla diszione respiratoria, secondo le linee guida
predisposte dallAmerican Academy of Neurology (AAN99) che affermano che la PEG

dovrebbe essere posizionata in presenza di disfgiamatica e rapida perdita di peso con una
FVC>50%).
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Sono stati individuati i parametri da utilizzarer pgi interventi riguardanti I’Apparato
Urinario (fig. 10).

Fig 10. Parametri da utilizzare per la prescrizione di intenti: Apparato Urinario

SEGNI/SINTOMI INTERVENTO

esitazione

urgenza minzionale Consulenza urologica

pollachiuria

incontinenza urinaria, . e . :
nicturia Consulenza urologica, presidi vari (cateteri, partnaverse
mancanza dello stimolo assorbenti)

| parametri da utilizzare per gli interventi rigdanti il Sistema Nervoso e Psiche (fig. 11).

Fig 11 Parametri da utilizzare per la prescrizione di intenti: Sistema Nervoso e Psiche

SEGNI/SINTOMI INTERVENTO

depressione Consulenza psichiatrica

insonnia

labilita emotiva

ansia Consulenza psichiatrica

riso e pianto spastico

irritabilita

demenza Consulenza neurologica

Deficit funzioni intellettive Consulenza neurologica/psichiatrica, Mini Mentahtgt
Deficit della funzione psichica Examination

Sono stati individuati poi i parametri da utilizeaper gli interventi riguardanti la

Comunicazione (fig. 12).

Fig 12 Parametri da utilizzare per la prescrizione di intenti: Comunicazione

FONTE PARAMETRO INTERVENTO/AUSILIO
PARAMETRO
ALSFRSr ITEM 1 score 3 consulenza foniatrica/logopedica
ALSFRSr ITEM 1 score 2 Valutazione iniziale per AAC
ALSFRSr ITEM 1 score 1 prescrizione ausili (comunicatori alfabetici...)
ALSFRSr ITEM 1 score O
prescrizione ausili (comunicatori controllo
and oculare...)
Segno tetraparesi

Sono stati individuati poi i parametri da utilizegper gli interventi riguardanti I'apparato
muscolare in riferimento alla MMT (fig. 13) e alaala ALSFRSr e ai segni (fig. 14)
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Fig 13 Parametri da utilizzare per la prescrizione di intenti: Apparato Muscolare MMT

FONTE PARAMETRO INTERVENTO/AUSILIO
PARAMETRO

MMT Estensori del collo con punteggio tutore cervicale
MRC<3

MMT Estensori del polso e delle dita | splint per la stabilizzazione della mano e pef
con punteggio MRC<3 ridurre il rischio di retrazioni tendinee a carica

delle dita
MMT Dorsiflessori del piede con tutore tibiotarsico per la stabilizzazione della

punteggio MRC<3

caviglia

Fig 14. Parametri da utilizzare per la prescrizione di intenti: Apparato Muscolare

i

FONTE PARAMETRO INTERVENTO/AUSILIO
PARAMETRO
ALSFRSr ITEM 4, score 1 Consulenza fisiatrica, prescrizione ausilio (siste
scrittura)
ALSFRSr ITEM 8; score 2
or .
i i _ E— Consulenza fisiatrica
Segni Distonia, ipertonia, rigidita,
spasmi, ipotrofia, spasticita,
dolore
ALSFRSr ITEM 8; score 1, 0
i or i _ - Consulenza fisiatrica, prescrizione ausilio
Segni Paraparesi, tetra paresi, deficit (carrozzina, sollevatore...)
di forza, paralisi, flaccidita arti
inferiori, atrofia muscoli
ALSFRSr ITEM 9; score 1, 0 Consulenza fisiatrica, prescrizione ausilio

(montascale)

Per quanto riguarda i livelli di compromissione Zignale dei pazienti per i quali sia

corretto intraprendere il percorso per il riconasanto dell’invalidita, sono state proposte due fasi

di malattia, in cui e ipotizzabile intraprendergdrcorso di richiesta:

1) alla diagnosi certa (verificare in anamnesi I'eual@ riconoscimento gia presente per

necessario raccordo anmnestico o se I'accertangegia in atto non si deve fare una nuova

domanda ma portare a visita solo la documentaziaee)l paziente ha gia fatto la visita si

deve aspettare la fine dell’iter di riconoscimento;

2) quando vengono raggiunti i punteggi piu bassi dsltala ALSFRSr, distinguendo tra

lavoratori e non lavoratori;

3) tenendo conto di protesi e terapia: esito miglipossibile raggiungibile con correzione e

peso della terapia correttiva.

4) NO quando il paziente non vuole presentare domdnatevalidita oppure se ha gia ottenuto

il massimo dei benefici previsti dalla legge (10®@,1, accompagnatoria etc)
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Nella fig 15 sono riportati i punteggi della scalaSFRSrche propongono l'alert per la richiesta
di domanda di invalidita.
Fig 15. Punteggi per attivazione domanda di invalidita

ITEM SCORE
1 LINGUAGGIO <3
2 SALIVAZIONE <2
3 DEGLUTIZIONE <2
4 SCRIVERE A MANO <2
5 TAGLIARE CIBO <2
6 ABBIGLIAMENTO ED IGIENE <2
7 GIRARSI NEL LETTO <3
8 CAMMINARE <3
9 SALIRE LE SCALE <2
10 DISPNEA <3
11 ORTOPNEA <3
12 INSUFFICIENZA RESPIRATORIA <3

Il possibile percorso informatico é stato ipotizzabme segue: dopo aver compilato i vari item
nella scheda del paziente, a determinati puntegiip dcala ALSFRSr si apre un Alert che chiede
allo specialista neurologo l'attivazione del pesmper il riconoscimento dell'invalidita civile ed
handicap. Se lo specialista clicca Sl si apre ghada in cui vengono riportati:
* i dati Anagrafici;
» la Diagnosi e la data della diagnosi;
* le Comorbidita: le ultime inserite;
* Segni e Sintomi: gli ultimi inseriti;
e Peso ed Altezza e IBM oppure I'andamento del catalerale;
e ['Esito di Esami strumentali ed eventuali Test Fanali: in caso di item non compresi nella
scala e cioé deficit di memoria, difetti intellgttialterazioni del comportamento e funzione
psichica mostrando sia il punteggio totale del¢bsti punteggi specifici di ogni item;
e Scala ALSFRSr con i vari punteggi per dare l'ideadorogressione della patologia;
» Relazione dello specialista con un "campo notelino specialista pud scrivere altre
specifiche;
Una volta salvato in definitivo, se il paziente éncorde con lattivazione del percorso, il
documento viene visualizzato dalla commissione @ssnce.

La revisione bibliografica condotta nel corso darivincontri del GdL, ha portato alla
raccolta di 38 documenti per “ALS” AND “managementALS” AND “therapy”, “ALS” AND
“treatment” “ALS” AND “Multi-drug therapy”, “ALS” AND “diet”, “ALS” AND *“clinical care”,
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“ALS” AND “clinical trials”, 11 documenti per “ALS” AND “palliative care”, “ALS” AND
“quality of life”, “ALS” AND “symptoms”, 12 documen per “ALS” AND “disability”, “ALS”
AND “nutritional treatment”, “ALS” AND “Therapeutiexercise”, 16 documenti per “ALS” AN
“performance”, “ALS” AND “ALSFRS-R score”, 13 documenti dellsee guida e delibere del
altre regioni dell’area Vasta e delle asazioni. Nel complesso sorstati organizzat9 incontri, 6
con tutti i componenti presenti e 3 con i vcomponenti dei sottogruppi cre. Gli accessi al sito
per gli incontri a distanzasono stati effettuati da tutti gli operatori alatit che hanno potut

inserire i loro pareri e commenti.

FLOW CHART

L attivita illustrata in precedenza passo passpdrdato alla definizione della flc-chart che
viene illustrata di seguito.

Pea ogni area funzionale sono stati indicati i pugiedei vari itemdella scala ALSFRS-R
(carattere azzurro), le aziomalutative e/o prescrittivproposte (carattere ros, la valutazione dei
segni e sintomi della cartella clinica (caratteezde, eventi intercorrenti (carattere nero) e es:
strumentali (carattere giallo).

Il inguaggio é valutato dagli item 1 e 4. Questaggiungono al punteggio della ALSF-R
per la prescrizione di AAC ad alta tecnologia. Qog®erché quando la funzione “linguio” e
deficitaria possono essere presenti vari gradi dlattia e occore sia compromessa anch

funzione muscolare prima di prescrivere i comumiga puntamento ocula

/ ALSFRSr
Item 1 score 3 |
Item 1 score 0
Item 1 score 1 Item 4 score 0
Valutazione Item 4 score 1

foniatra/logopedica

Item 1 score 2 l

Prescrizione AAC ad alta
b looi tecnologia (controllo
I Item 1 score 3,2,1,0 ] assa tecnologia oculare)

Prescrizione AAC a

| Richiesta invalidita |

Tetraparesi

Tecnicl]l_ef_compgnsat?_rie,

amplificatori vocali,

protesi orali, valutazione I SEGNI & SINTOMI |
iniziale per AAC I
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La salivazione e valutata dall'item 2.

SLA
P
| Item 2 score 2,1,0 I \
l | Item 2 score 2,1,0

Prescrizione
aspiratore per
secrezioni orali

| Richiesta invalidita |

La deglutizione é valutata dall'item 3. Il sistepr@porra il posizionamento di un SNG o
una PEG quando verranno compilati sia lo scorelllitelm 3 della ALSFRS-R sia il significativo

calo ponderale e denutrizione tra i segni.

SLA

Item 3 score 3 |

I Item 3 score 1 |

Valutazione I Item 3 score 2

fisiatrica/nutrizionista

/ORL ffoniatra/logoped

ista, videofluoroscopia, 3
faringoscopia, | Ttem 3 score 2,1,0 | | SNG/PEG |

modificazione
consistenza cibi,
assistenza meccanica
alla tosse (In-
Exsufflator/broncoaspi I
ratore) e tosse
assistita manualmente Significativo calo

ponderale e

denutrizione
\ Disfagia per
alcuni tipi di cibi ——

| SEGNI & SINTOMI |

I

SLA

Richiesta invalidita I

Poiché dalla letteratura e noto che il posizionamenPEG ha un rischio elevato in caso di deficit
respiratorio, il sistema integra i dati sulla deiglione con i valori di FVC dell'ultima spirometria
del paziente o comunque allerta I'operatore di gmesre una adeguata valutazione della

funzionalita respiratoria:
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Propesta di PEG

il
| Valutazione dallo stato respiratorio |

.

"
e
-
] | |
Basso rischio [ Moderato rischio | [ Alto rischio |
nal posizionara PEG 1 /

"\, Valutazions anestesiologica,
"-,I suUpporto respiratorio durante la manovra

Mo PEG,
PEG Valutare par NPT

La scrittura e valutata dallitem 4. A determingtinteggi viene attivata, oltre alla

consulezna fisiatrica e alla prescrizione di apaiiche la richiesta di invalidita.

SLA

ALSFRSr

Item 4 score 1 I Item 4 score 2,1,0

4

Valutazione
fisiatrica/prescrizione — _ _—
ausilio I Richiesta invalidita I

La funzione camminare € valutata dagli item 3 A 8eterminati punteggi viene attivata la

richiesta di consulenza fisiatrica e la prescrigidegli ausili.

Item 8 score 1,0
ALSFRSr l .
I Item 3 score 3,2,1,0 I Consulenza fisiatrica,
Prescrizione ausilio
1 | Item 8 score 2 |

I Richiesta invalidita I

Consulenza
fisiatrica

Paraparesi,
tetraparesi,
deficit di forza,
paralisi,
flaccidita arti
- - inferiori, atrofia

Distonia, muscolare
ipertonia,

rigidita, spasmi,
ipotrofia,
spasticita, dolore \
[ sEGNI & sINTOMI |

!
SLA
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Il salire le scale e valutato dall'item 9.

SLA

ALSFRSTr

7

I Item 9 score 1,0 I Item 9 score 2,1,0

l

Valutazione
fisiatrica/prescrizione
ausilio

Richiesta invalidita

La dispnea/ortopnea/insuff. respitoria e valutatiglditem 10, 11 e 12. Questo schema e piu
complesso dei precedenti perché si associano aesami strumentali (carattere giallo), che
autonomamente attivano le azioni successive debpay assistenziale e le infezioni recidivanti le
vie aeree (carattere nero), che in una person&ténaumentano significativamente la necessita a
ricorrere ad ausili specifici, come I'In-Exsufflato le polmoniti da aspirazione (carattere nereyj, p

le quali si ricorre alla ventilazione invasiva.

SLA

I Item 10,11,12 score 4 I

cOnslmenza | TR 8 BTN | Item 10,11,12 score 3,2,1,0 |
pneumologica,
spirometria,
emogasanalisi,
counseling su - = = =
prospettive Studio cardiorespiratorio

terapeutiche notturno

Richiesta invalidita I

assistenza meccanica alla

Studio manualmente recidivanti delle
Cal‘lel‘ESDll‘atOl‘lO vie aeree

tosse (In- A
Exsufflator/broncoaspirat '\ Infezioni
ore) e tosse assistita \

notturno, .
emogasanalisi Accumulo
polmonare di
secrezioni,

laringospasmo ‘Hl SEGNI & SINTOMI |

Tosse inefficace, / I

senso di

SLA_’ soffocamento SLA
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\

Per quanto

riguarda

SLA
!

| Item 12 score 1 |

Polmoniti da
aspirazione

\

!

Ventilazione
invasiva con
tracheostomia

TItem 11 score 1,0
Item 10 score 2,1,0
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/l Disfagia grave |

1

NIPPV |

Tachipnea, tachicardia,
respiro paradosso, ridotta
escursione toracica, uso dei
muscoli respiratori accessori,
turgore giugulare, edemi

declivi, cianosi

/'I

\

Ortopnea, dispnea da sforzo,
dispnea a riposo

'apparato muscolare sno stadiicati i

'\| SEGNI & SINTOMI |

SLA

punteggi

ottenuti

somministrando una la MMT con delle proposte didaraento nell’'ultima colonna (riquadro fucsia)

e lasciando la possibilita ai riabilitatori di igare in aggiunta qualcuna delle scale

proposte (riquadro verde).

FONTE PARAME TRO

PARAMETRO

INTERVENTO/AUSILIO

MMT

Estensori del collo con punteggio

tutore cervicale

punteggio MRC <3

MRC<3
MMT estensori del polso e delle dita con | splint per 1a stablizzazione della mano e
punteggio MRC <3 pear ridurre il rischio di retrazioni tendines a
carico delle dita
MMT dorsiflessori del piede con

tutore tibiotarsico per la stabilizzazione

della caviglia

SCALE PROPOSTE DAI RIABILITATORI

Functional Ambulation Classfication

Walking Handicap Scale

Scala Funzionale dell’Equilibrio di Berg

Test di Fugl-Meyer (modificato da Lindmark)

Test di Sollerman (modificato da Elliason)

Valutazione destrezza arto superiore

Scala di Ashworth modificata per spasticita

Indice di Hauser peril cammino

Wolf Motor Function Test
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In questa griglia viene valutato I'apparato urioarattraverso I'osservazione di segni e
sintomi osservati dal clinico e riportati nella tedla clinica informatizzata del paziente. Nella
colonna di sinistra si propone il trattamento.

SEGNI/SINTOMI INTERVENTO
esitazione

urgenza minzionale Consulenza urologica

pollachiuria

incontinenza urinaria,

hicturia, Consulenza urologica, presidi vari (cateteri,
mancanza dello stimolo panni, traverse assorbenti)

In questa griglia viene valutato il sistema neugalo, attraverso I'osservazione di segni e
sintomi osservati dal clinico e riportati nella tedlia clinica informatizzata del paziente. Nella
colonna di sinistra si propone il trattamento.

PERCORSO ASSISTENZIALE PER LA SLA:
Sistema Neurologico e Psiche

SEGNI/SINTOMI INTERVENTO
depressione Consulenza psichiatrica
insonnia

labilita emotiva

ansia Consulenza psichiatrica
riso e pianto spastico

irritabilita

demenza Consulenza neurologica

Deficit funzioni intellettive

Consulenza neurologica/psichiatrica,
Deficit della funzione psichica Mini Mental State Examination

La richiesta di invalidita civile puo essere effietta alla diagnosi di malattia rara.
Inoltre a determinati punteggi della scala ALSFR&di tabella sottostante) viene proposto allo
specialista se il paziente vuole attivare il pesooper l'invalidita civile attraverso la compilazé
di apposita scheda. La scheda dovra essere comgitathe I'iter sia gia stato avviato dal paziente
ma risulti ancora in attesa della visita pressodemissione, sia nel caso in cui il paziente voglia
presentare domanda di aggravamento.
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PERCORSO ASSISTENZIALE PER LA SLA:
Invalidita Civile

Punteggio che propone I’'Alert per la richiesta di invalidita

ITEM SCORE
1 LINGUAGGIO =3
2 SALIVAZIONE =2
3 DEGLUTIZIONE =2
4 SCRIVERE A MANO =2
5 TAGLIARE CIBO =2
6 ABBIGLIAMENTO ED IGIENE =2
7 GIRARSI NEL LETTO =3
8 CAMMINARE =3
9 SALIRE LE SCALE =2
10 DISPNEA =3
11 ORTOPNEA =3
12 INSUFFICIENZA RESPIRATORIA =3

2.2 Fotografia dei pazienti con SLA

2.2.1 | dati del registro

| Centri Accreditati nell'intera Area Vasta per nealattie neurologiche compresa la SLA
sono 6 nella Regione Veneto, 1 nella P.A. di Balzar? nella Regione Friuli Venezia Giulia (fig
16).

Fig 16. Centri di Riferimento Area Vasta per le atté rare neurologiche

Centro Accreditato Reparto
ULSS 6 P.O. Vicenza Neurologia
ULSS 9 P.O. Treviso Neurologia
ULSS 16 P.O. Sant’/Antonio di | Neurologia
_ Padova
Regione Veneto __ : :
Az. Osped. Padova Clinica Neurologica/Neurologia e

Psicopatologia

Az. Osp. Verona - Borgo Roma Neurologie/ Medicingeina B

ULSS 18 P.O. Rovigo Neurologia
P.A. Bolzano P.O. Bolzano Neurologia
P.O. Trieste Neurologia
Friuli Venezia Giulia
P.O. Udine

Allegato C della DGR 2046/2007".
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In Regione sono attualmente residenti e viventi 8Bsone con SLA, con circa 80 casi
nuovi di SLA per anno. La sopravvivenza media disiupazienti € intorno a 3 anni, con una lunga
coda a destra che arriva ad oltre 10 anni. L'd&@rtificazione presenta un picco tra i 65 e@i 6
anni (fig. 17). | Maschi sono il 57%, le Femmindd%.

Fig. 17 Eta alla certificazione

n

/

N =339
10C _
ac _
8C
7C -
6C _
5C _
4C _
2C .
2C _
1C_I 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 ] 1 1
C [xn] o0 (AN [xn] [an] 3 b A 3 g
g & I 8 I o =z £ 9z B = =2 F =
— < o o : : :
S S 2 e 2w S 8 OR2 L2 8 %

La tabella 6 mostra i pazienti residenti in Venditgribuiti nelle varie ULSS regionali.

Tab 6 Numero pazienti per ULSS di residenza in ¥ene

ULSS DI RESIDENZA N
Azienda U.L.S.S. N. 1 Belluno 3
Azienda U.L.S.S. N. 2 Feltre 2
Azienda U.L.S.S. N. 3 Bassano del Grappa 10
Azienda U.L.S.S. N. 4 Alto Vicentino 8
Azienda U.L.S.S. N. 5 Ovest Vicentino 9
Azienda U.L.S.S. N. 6 Vicenza 14
Azienda U.L.S.S. N. 7 Pieve di Soligo 17
Azienda U.L.S.S. N. 8 Asolo 21
Azienda U.L.S.S. N. 9 Treviso 39
Azienda U.L.S.S. N. 10 Veneto Orientale 13
Azienda U.L.S.S. N. 12 Veneziana 25
Azienda U.L.S.S. N. 13 Mirano 22
Azienda U.L.S.S. N. 14 Chioggia 13
Azienda U.L.S.S. N. 15 Alta Padovana 14
Azienda U.L.S.S. N. 16 Padova 58
Azienda U.L.S.S. N. 17 Este 15
Azienda U.L.S.S. N. 18 Rovigo 9
Azienda U.L.S.S. N. 19 Adria 8
Azienda U.L.S.S. N. 20 Verona 25
Azienda U.L.S.S. N. 21 Legnago 4
Azienda U.L.S.S. N. 22 Bussolengo 10
Totale 339
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| soggetti certificati e residenti nelle altre Amdell’Area Vasta sono 52.
Da fonte SDO (2000-2006) le persone con diagnoSlLd\ sono 1.171 con 2.824 ricoveri di cui
2.320 ordinari e 504 DH. In fig 17 vengono indiaatiumero dei giorni per ricovero.

Fig 17 degenza media per ricovero
In media 2,1 ricov per pz

{min=1 max=14)
% . . .
26,6 26,9 Giorni degenza media
perricov =16,9

18,0 17,9
10,5
giorni
| reparti di ricovero son:

Reparto %

Neurologia 45,6

Medicina generale 13,6

Pneumologia 12,9

Recupero e riabilitazione funzionale 8,0

Terapia intensiva 6,7

Lungodegenti 3,9

Geriatria 3,5

Chirurgia generale 1,4
Neurochirurgia 0,6
Otorinolaringoiatria 0,5
Gastroenterologia 0,5

Ortopedia e traumatologia 0,4

altri 2,4

di cui neuro-riabilitazione 0,2

di cui Unita Spinale 0,2
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Gli istituti di ricovero sono:

AZIENDA OSPEDALIERA DI VERONA 10,7
PRESIDIO OSPEDALIERO DI TREVISO 8,7
AZIENDA OSPEDALIERA DI PADOVA 3,9
OSPEDALE CA FONCELLO 3,4
OSPEDALE SACRO CUORE NEGRAR 2,7
OSPEDALE SANT ANTONIO PADOVA 5,0
PRESIDIO OSPEDALIERO UMBERTO 1 MESTRE 2,5
OSPEDALE S. MARTINO BELLUNO 2,2
PRESIDIO OSPEDALIERO VICENZA 3,2
OSP. CLASS. S. CAMILLO 1,9
CASA DI CURA PRIVATA PEDERZOLI 1,8
PO MONTEBELLUNA 1,7
PO MIRANO 1,7
PO DOLO 1,5
PO ROVIGO 1,4
PO MESTRE 1,3
altri (meno di 30 ric) 46,4

2.2.2 Dati ricavati dai servizi territoriali

Vista la presenza di database per la gestione ds#lazioni distinti nelle varie ULSS della
Regione Veneto, i servizi territoriali sono stadirovolti nella verifica delle esenzioni rilasciade
pazienti affetti da SLA al fine di verificare queltilasciate da Centri Accreditati di altre regieni
che i distretti non hanno ancora provveduto a dagmanel Registro Regionale. Inoltre con tali
servizi e stata fatta una ricognizione dei soggetgnti invitandoli a segnalare i decessi trangita
funzione appositamente creata nel sistema infoomaballe verifiche sovradescritte si € rilevato
che un 2% non € ancora inserito nel registro reg@rper cui i servizi sono stati invitati a faio
tempi brevi, e un 3% di deceduti rispetto ai cexifi ancora attivi.

In particolare con i servizi si e fatta una ricagone sull’erogazione di una categoria
particolare di presidi: i comunicatori.

Una prima ricognizione ha riguardato il biennio 2aD08. A fronte di un totale di 295
pazienti viventi sono stati erogati 76 comunicattircui: 16 di tipo simbolico, 3 alfabetici, 57 a
puntamento oculare (di cui 2 consegnati a noleg@je) biennio 2009-2011 le ULSS hanno fornito
36 comunicatori di cui: 1 simbolico e 35 a puntatoesculare. 7 utenti, al momento dell’indagine
(settembre 2011) erano in attesa della fornitunaercorso di fornitura maggiormente dichiarato ha
previsto la prescrizione da parte di uno specali$intervento di un esperto in ausili per la

comunicazione con delle prove presso il domiciled gaziente al fine di individuare l'idoneita
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dell'ausilio rispetto alle esigenze dell'utente mawalutazione dell'impegno di spesa in corso di

UVMD con la definizione del progetto asistenziale.

2.2.3 Questionario somministrato ai pazienti affést SLA

A luglio 2011 é stato organizzato un incontro c&entri Accreditati della regione Veneto e le
associazioni d'utenza AISLA e ASLA per la preserdae del questionario-intervista utilizzato per
la raccolta di informazioni dai pazienti e loro féiari. Le associazioni d'utenza hanno deciso di
partecipare all'iniziativa contattando i loro agsticdirettamente o tramite incontri associativr pe

favorire la loro partecipazione all'iniziativa.

Grazie alla collaborazione dei medici di medicimmerale e delle Associazioni d'utenza, degli
86 pazienti contattati, hanno deciso di aderir@nalativa 65, residenti in diverse ULSS della
regione Veneto:
a) 1 residente dellULSS1 di Belluno;
b) 1 residente dellULSS2 di Feltre;
c) 4 residenti dellULSS 3 di Bassano;
d) 4 residenti dellULSS 6 di Vicenza;
e) 1 residente dellULSS 7 Pieve di Soligo;
f) 4 residenti del’lULSS 8 di Asolo;
g) 16 residenti del’'ULSS 9 di Treviso intervistatilldacollega Dr.ssa Nicoletta Ciprian;
h) 2 residenti del’'ULSS 10 Veneto Orientale;
i) 7 residenti del’'ULSS 12 Venezia,;
J) 12 residenti del’lULSS 13 Mirano Dolo;
k) 5 residenti del’'ULSS 15 Alta Padovana;
[) 3 residenti del’'ULSS 16 Padova;
m) 1 residente dellULSS 18 di Rovigo;
n) 2 residenti del’'ULSS 19 di Adria.
Dei pazienti contattati che hanno preferito nortggapare all'indagine:

a) Per 1 la diagnosi non e ancora definita e gli dao®enti sono ancora in corso dall'84, ha
riferito di non avere nessun problema, di stareetehe non avrebbe nessuna difficolta da
riferire, forse la sua diagnosi non e propriamehtsLA,;

b) 2 hanno ricevuto diagnosi da poco e non se la serdopartecipare all'intervista;

¢) 2 hanno riferito al loro medico di base di non esseteressati a partecipare all’'indagine;
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d) uno si era reso disponibile ma é stato chiamatapercovero programmato presso il centro
San Raffaele di Milano e richiamera quando toredamicilio;

€) un paziente é stato ricoverato presso il Centmiadilitazione di Asiago e non sa riferire la
data di ritorno presso il domicilio, chiamera laiiateressato all’iniziativa;

f) 1 ha riferito di non gradire l'intervista perché ima fase stabile della malattia e non
interessato a dire nulla rispetto ai servizi eaglistenza ricevuta;

g) 1 ha ricevuto diagnosi di sospetta SLA e gli sdestiggli hanno rilasciato la certificazione,
ancora attiva nel Registro Malattie Rare, ma pdii¥gnosi non e stata confermata;

h) 9 pazienti sono stati contattati dal medico di fglraie si sono presi 'impegno di richiamare
loro se interessati all'iniziativa,

i) Per 3 pazienti c’e stata difficolta nel poterli eeipe.

Anagrafica e nucleo familiare

L’etd ad oggi dei soggetti intervistati varia dai &gli 83 anni, con un’eta media e mediana
di circa 65 anni. L'86% circa ha piu di 55 anniirgarticolare: il 28% si pone tra i 55 ed i 64 gnn
il 37% ha un'eta compresa tra i 65 ed i 74 andi9¥% circa ha piu di 75 anni (tab. 7).

Tab 7 Classi di eta ad oggi dei soggetti affettiSiaA

Classi di eta % pazienti
25-34 2
35-44 3
45-54 12
55-64 27
65-74 38
75-85 18

L’eta all’esordio dei sintomi e quindi alla presamomparsa della malattia varia dai 15 ai 75
anni, con un’eta media di 58 anni e mediana diati.dl 72% circa aveva piu di 55 anni ed in
particolare: il 34% tra i 55 ed i 64 anni, il 38%a 1 65 ed i 75 anni. Il 28% dei soggetti ha avuto
'esordio della malattia entro i 55 anni, eta infee a quella indicata in letteratura come eta di

esordio della malattia e cioe i 55-60 anni (tab. 8)
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Tab 8. Classi di eta d’esordio dei soggetti affd&tiSLA

Classi di eta % pazienti
25-34 6
35-44 2
45-54 20
55-64 34
65-75 38

Il 55% dei soggetti € in possesso della licenzanetdare, il 29% della licenza media
inferiore e il 14% del diploma di scuola media sigre. Solo un soggetto ha conseguito la laurea.
49 sono pensionati per eta, 6 pazienti sono cagedinl paziente e in cassa integrazione, 4 sono
andati in prepensionamento, 1 segue ancora mangandét la sua attivita di panificio pasticceria
anche se ha chiesto il prepensionamento, 1 paziemtena mai lavorato perché ammalatasi a 17
anni (27 anni attuali) ha abbandonato gli studoe ha mai intrapreso nessuna attivita lavorativa. 3
soggetti lavorano ancora con orario limitato: llanehacelleria di proprieta assieme al marito
aiutandosi con un Iphone per servire i clienti,el suo negozio di ferramenta nel quale si sposta
con la carrozzina manuale e mantenendo un eloduiaof 1 come dipendente postale aiutato dai
colleghi che si turnano per il trasporto dall'abibae all'ufficio.

| caregiver sono soprattutto donne, 80%, ment9# sono uomini. Un soggetto non ha
riferito la presenza del caregiver riuscendo aigest autonomia tutto cio che riguarda la terapia,
I'assistenza personale (fornita da 2 badanti) egpporto con gli specialisti che lo hanno in cuma.
realta questa persona € abbastanza compromesspumta di vista motorio funzionale ma
preferisce non coinvolgere nessun suo familiaresaduderli anche dalla condivisione di qualsiasi
sua decisione in merito alla sua persona. L’etagyl dei caregiver varia dai 23 agli 87 anni con
un’eta media di 56 anni e una mediana di 59. Il 59%a ha piu di 55 anni ed in particolare: il 25%
si pone tra i 55 ed i 64 anni, il 28% ha un'eta p@sa tra i 65 ed i 74 anni, il 6% circa ha piTgli
anni. L'8% circa dei caregiver presenta un'etaiofe ai 35 anni (tab. 9).

Tab 9. Classi di eta dei caregiver

Classi di eta % caregiver
23-34 8
35-44 14
45-54 19
55-64 25
65-74 28
75-85 6
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Il 38% dei caregiver e in possesso della licenzmehtare, il 33% della licenza media
inferiore, il 21% della licenza media superioré88d ha conseguito una laurea. La maggioranza dei
caregiver, 60, sono familiari diretti del soggett@alato ed in particolare: 44 sono il coniuge, 13
figlio/figlia, 2 i genitori e in 1 caso e il fralel Per 4 pazienti la badante oltre ad essere tadibi
all'assistenza del malato e identificata anche cemaecaregiver. 42 caregiver sono pensionati/e, 8
sono dipendenti, 5 commercianti, 2 operai, 2 digpati e 1 ancora studente. 4 svolgono l'attivita di
badante. La maggior parte dei caregiver, il 60% In@ problemi di salute. Tra i problemi di salute
annoverati dal 40% dei caregiver non sani compaidiaiete mellito, artrosi, cardiopatie acquisite,
ipertensione arteriosa e ipercolesterolemia, pgieloneoplastiche in fase avanzata, quadri
depressivi, asma, ernie discali, ipotiroidismo.

I nuclei familiari coinvolti nell'assistenza diitabggetti sono costituiti nel 38% dei casi da 3
persone, nel 23% da 4 persone, nel 19% da 2 pemeh&0% dei casi da 5 persone e nel 6% da 6
persone. 2 pazienti hanno riferito come nucleo lianei coinvolto nell'assitenza solo il coniuge.
Esclusi i nuclei in cui & presente solo il coniugegli altri nuclei sono presenti in accoppiata il
coniuge e il figlio/a nella maggior parte dei nucla 9 casi sono coinvolti anche i fratelli/soeell
Solo una coppia non ha figli. 7 nuclei vedono aadarpresenza dei genitori del paziente coinvolti
nel supporto economico ed affettivo assistenzimlelO casi sono coinvolti altri parenti oltre a
guelli piu stretti della famgilia coniuge, figlirdtelli. Nel complesso sono coinvolti nell'assigin
di questi 65 soggetti ben 215 individui con untenpresa tra gli 11 e i 95 anni, con una eta media
di 47 anni. Il 58% dei soggetti coinvolti nell'astsinza convive con i pazienti, il 48% no avendo una
sua abitazione (sono solitamente i figli, i fratedlcuni dei genitori e gli altri parenti). Il 78%eqgli
individui costituenti i nuclei familiari non ha gotemi di salute. Tra i problemi di salute sono
compresi quelli dei caregiver con I'aggiunta diVithemiotrattata e cistiti ricorrenti.

19 interviste sono state sostenute dai soli famiianza la presenza del paziente perché
impossibilitato a partecipare vista la gravita icno per volonta dei familiari stessi. In 39 casi
l'intervista ha visto partecipi il paziente in mara piu 0 meno attiva ed i suoi familiari nellauig
dei figli solamente, dei coniugi solamente o drambi. Per 1 paziente era presente la sorella molto
coinvolta nell'assistenza e in 1 altro caso oltha &glia anche la badante. 5 pazienti hanno

preferito essere intervistati da soli in assenzdode familiari.

Esordio della patologia
Solo 6 pazienti hanno avuto un esordio della pgtalacuto, nella restante totalita di casi
I'esordio e stato subdolo presentandosi con sint@ghi quali ad esempio crampi, pesantezza di un

arto, astenia, algie, caduta del piede, fascicotaziipotonia muscolare delle mani o degli arti
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superiori, disartria, disfagia che non hanno alktomeé i pazienti né i loro familiari tanto che han
temporeggiato prima di rivolgersi al medico di fgh@d o allo specialista prescelto. All'insorgere
dei disturbi infatti hanno collegato la sintomatgibbad uno sforzo fisico, un malessere temporaneo,
alla conseguenza di un intervento chirurgico astsiono sottoposti. Alcuni pazienti hanno riferito
la convinzione che la patologia possa essere statsata da un evento particolare della loro vita:
per 2 pazienti tutto € iniziato dopo il vaccino imnfiluenzale, per la paziente piu giovane la
sintomatologia € iniziata dopo un incidente strad@lhanno riferito che tutto & incominciato dopo
un’anestesia generale per un intervento odontomtortopedico, cardiaco, alla prostata, di ernia
discale con la convinzione che I'anestesia steesagpessere un fattore causante la patologia. Nei
pochi casi in cui I'esordio e stato acuto, si e iiestato disfagia, disartria, fascicolazioni alla

lingua, ipofunzione mano sinistra e deficit funatmarto superiore.

Percorso diagnostico e informazioni ricevute

Alla manifestazione dei sintomi, 34 pazienti (il%}psi sono rivolti al medico di medicina
generale, 19 (il 30%) ad uno specialista converamnlO (il 15%) ad uno specialista privato. Un
soggetto si e affidato alle cure di un medico solwoscente. Tra le figure specialistiche interpellat
prevale sicuramente il neurologo (15 soggetti) m@agaiono anche l'ortopedico nei 4 casi in cui il
sintomo iniziale é stato il piede cadente, cruelgleficit arti superiori, zoppia o il dolore alle
spalle, il cardiologo per il paziente che ha actus&stenia importante e vertigini post intervento
cardiaco, il fisiatra (4 casi) soprattutto in preze di ipotonia agli arti superiori e/o infericzpppia,
lombalgia, I'otorino nei 2 casi che hanno esordibm la disartria e I'afonia, il pneumologo in uno
dei casi che ha eserdito con difficolta respirat@d casi) ed insonnia. Il primo sospetto di SLA &
stato posto nella maggior parte dei casi (72%) da specialista ospedaliero. Tra le figure
maggiormente riferite dai pazienti risulta il nelago nel 61% dei casi e il fisiatra nel 3%. Solo in
un caso il sospetto e stato formulato dal MMG. K& dei casi sono stati i familiari, nel 9% i
pazienti stessi. Solo un 3% ha avuto conferma dgléxialista privato. Non sembra che la tipologia
dei disturbi d'esordio, influenzi il ricorso ad uspecialista privato rispetto a quello convenzionat
non sembra cioé che il tipo di esordio induca algersi ad un determinato specialista. Lo scegliere
se affidarsi come prima battuta ad un medico oradlmo sembra si basi sulla fiducia che i soggetti
hanno nel MMG e il desiderio di avere una spiegaiai propri disturbi in tempi piu brevi. Alcuni
soggetti hanno pagato la prima visita per poteelacare i tempi di visita o per poter consultare un
specifico specialista che visita in formula privata

La latenza della diagnosi calcolata come intervédimporale tra la data in cui é stata

confermata la diagnosi e la data in cui, secondicakrdo dei pazienti, sono iniziati i primi dishiy
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varia da 3 a 168 mesi con una media di 23 mesiaensediana di 15 mesi. 25 soggetti hanno
ottenuto conferma della diagnosi entro I'anno, (%) del campione ha ricevuto conferma della
diagnosi entro 2 anni (fig. 18).

Fig 18 Latenza diagnosi di SLA
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3 soggetti presentano una latenza molto ampia aha trai 9 ed i 14 anni ed i loro sintomi
d’esordio sono stati di prevalente interesse maseolastenia, crampi, fascicolazioni, piede
cadente, ariflessia del piede, ipotonia agli aupesiori e solo in uno dei tre bradilalia lieve.
Andando a valutare la loro condizione clinica odgersi evidenzia che due dei tre soggetti
presentano lieve disfagia ai liquidi, lievi problenespiratori, lieve bradilalia e che per tutti la
compromissione maggiore € quella motoria con impdga a deambulare e utilizzo della
carrozzina per due di essi. Disturbi prevalentemenbtori si ritrovano anche in chi ha latenza
molto bassa, inferiore allanno e andando a veni@cchi ha esordito con disturbi invece della
funzione respiratoria e fonatoria si nota che &ssio presenti sia nel gruppo dei soggetti con
latenza breve sia in quello con latenza lunga.oBiepbe pensare quindi che non esiste un insieme
di sintomi in grado di facilitare la diagnosi risfge ad altri piu subdoli ma € anche vero che
I'esordio e riferito dal ricordo del paziente, suetjo che ricorda lui come possibili sintomi e segn
iniziali, molti hanno in realta atteso prima dialgersi ad un medico repuntando i disturbi non
preoccupanti. Dal campione non sembra nemmeno engergna relazione tra compromissione
clinica e latenza della diagnosi. 2 pazienti intteaon hanno attualmente conferma della diagnosi
in modo definitivo avendo sintomi e disturbi anonmedpetto a quelli delle forme classiche di SLA,
per loro gli specialisti ipotizzano una forma atgpi
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63 pazienti hanno ottenuto conferma della diagiosin reparto ospedaliero: 61 in una
neurologia, 1 in una ortopedia e 1 in una pneumalog

Per avere conferma della diagnosi i pazienti sosavolti, nel 41% dei casi a tre centri, il
28% a due, il 15% a 4 (tab. 10). Solamente 3 augra@piu centri. 7 pazienti si sono rivolti e sono
attualmente in carico ad 1 solo centro e nello ifipec4d sono in carico all'Ospedale di Treviso, 1
all'Ospedale dell’Angelo di Mestre, 1 allOspedaieCamposampiero e 1 all'Ospedale di Padova.
Di questi & da rilevare che due centri (Mestre mf@@sampiero) non sono centri riconosciuti come
accreditati dalla Regione Veneto. 40 pazienti siosovolti a centri presenti nella Regione Veneto
(1 nella ULSS di residenza, 3 in altre ULSS deHlavncia e 36 fuori provincia), 23 pazienti sono
migrati in centri fuori regione, mentre 2 hanno saltato un centro all'estero (Austria e Tailandia).
Tra i centri fuori regione prevalgono i Presidi @dglieri di Milano, Torino e Novara. 1 paziente si
e rivolto a piu centri perché il primo centro naa stato in grado di fare correttamente la diagnosi
2 pazienti si sono rivolti ad un centro fuori reggoper la difficolta di confermare la diagnosi, 1
paziente mantiene il contatto con un centro fuegione per il proseguimento della terapia a base di
lg, 6 pazienti si sono rivolti ad un centro fucegrone per aderire ad una sperimentazione con le
cellule staminali, 1 pz si rivolge tuttora all'esie(San Marino) per continuare una terapia
sperimentale vaccinale, 1 paziente si € rivoltouadcentro fuori regione per aderire ad una
sperimentazione con Rocefin e 1 per sottoporsstariguardanti 'accumulo di metalli pesanti.

Tabella 10. Numero di centri consultati dai pazient

Numero pazienti Numero di centri

;
18
27
10
1
2

o0 Ml W NP

I 68% dei soggetti ha ricevuto un’altra diagnosinma della conferma di SLA. Le diagnosi
ipotizzate sono state: stress, ansia, ernie djsoaufficienza cardiaca, malattia delle braccia,
rottura della cuffia dei rotatori, assonopatia assootoria, tunnel carpale e dita a scatto, mielite
trasversa, sclerosi multipla, malattia del |1 e Hemnotoneurone non meglio specificata, sclerosi
multifocale a blocchi, neuropatia motoria, astepast operatoria, vertigini da labirintite e
malformazione vascolare cerebrale, stiramento masko neoplasia encefalica, morbo di
parkinson, sindrome depressiva, ipotiroidismo daidectomia, demenza senile, demenza di
alzheimer, sclerosi laterale primaria, morbo deflaca pazza, reflusso gastroesofageo, allergia,

rallentamento senile, esaurimento nervoso, intaggoe da antidepressivi, disidratazione,
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polineuropatia inflammatoria, miastenia e tia. Liagdosi alternative ricevute dai pazienti del
gruppo intervistato sono quelle che rientrano nellagnosi differenziale come previsto in
letteraturé’.

Non sembrano esserci differenze rilevanti tra tesm di esordio di chi ha avuto subito
diagnosi di SLA e chi invece ha ricevuto altre diagj, in entrambi le popolazioni le disfunzioni
sono state varie. Dei 44 soggetti che hanno aviitalipgnosi, 30 hanno una latenza di diagnosi
contenuta entro i 24 mesi e nello specifico 6 enttd mesi e 4 entro i 5 mesi. Quindi una certa
difficolta nel confermare la diagnosi corretta rs@mbra correlata alla latenza di diagnosi e ai temp
di attesa della sua conferma. Dei soggetti che dvawnto piu diagnosi (44), il 77% si e rivolto a 2
o 3 centri, solo il 18% ha consultato piu di 4 cerbei soggetti che non hanno ricevuto piu
diagnosi (21), il 52% si é rivolto a 2 0 3 centsa@o il 19% si e rivolto a piu di 4 centri. Quegao
fare ipotizzare che la migrazione dei pazienti itn gentri non sembra correlarsi alla difficolta o
errore di diagnosi ma forse alla necessita deigpaizdli avere piu consulti e pareri.

Per quanto riguarda le informazioni che i paziedii familiari riescono a reperire per
rivolgersi ai centri adeguati, nel 58% dei casi eegso consigliati da medici e specialisti e ne¥24
dei casi da familiari. Questo indica la presenzauma rete di informazioni al primo accesso
abbastanza adeguata. La prima comunicazione dalfaaksi € stata fatta in quasi tutti i casi (90%)
dal neurologo che ha seguito il percorso diagnosicpaziente in separata sede nel 23% dei casi
(15), ai soli familiari nel 37% dei casi (24) e eatrambi, paziente e familiari nel 40% dei casi) (26
Nei 6 casi in cui la diagnosi non e stata comuniaddl neurologo, la comunicazione € stata
effettuata dall’ortopedico (1 caso), dal pneumoldgocasi), da un medico conoscente (1 caso),
dall'intero team multidisciplinare che ha seguit@ercorso diagnostico (2 casi). L'ambiente ed i
tempi di comunicazione sono stati ritenuti abbasdasdeguati per il 46% dei soggetti, per nulla o
poco adeguati ed insufficienti per il 32% circa.ssieno ha dichiarato che il tempo dedicato alla
comunicazione sia stato eccessivo. Non tutti igr@zicomunicano la diagnosi ai componenti della
famiglia piu o meno allargata, ma solo a chi rimmy sia indispensabile come ad esempio |l
medico di famiglia. Raramente (5 casi) la comunicagli amici e conoscenti.

Per quanto riguarda il giudizio sulla qualita defiormazioni ricevute dagli specialisti su
cause, manifestazioni cliniche e possibilita tewtiobe, la maggior parte del campione si poneltra i
“poco” e “l'abbastanza” con una maggiore prevalea-49%) del giudizio “poco”. Per fare
un’analisi obiettiva di tale dato bisogna pero posare da questo giudizio che sembra negativo, le
informazioni realmente date dagli specialisti, miaganche in modo adeguato, e le scarse
informazioni proprie della patologia di cui nhoncsinoscono le reali cause, non e possibile predire

I'evoluzione in ogni singolo individuo e al momerdtiuale non sussistono conoscenze sufficienti
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su terapie eziologiche efficaci. Onestamente gsst pazienti comprendono le difficolta che
incontrano gli specialisti nel momento della conzazione e non rimangono tanto delusi da loro
ma proprio dalla scarsita dei contenuti, al momero noti, soprattutto in merito alle cause e alle

terapie possibili (fig. 19).

Fig. 19. Giudizio sulla qualita delle informaziomtevute
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Per quanto riguarda il giudizio sulla qualita defrgorso diagnostico vissuto esso risulta
tendenzialmente buono. Quello che é risultato @eapte o che € mancato di piu e stata la
comunicazione della diagnosi (23% rispettivamemtiebastanza” e “molto”) e delle informazioni
riguardanti la patologia (28% “abbastanza” e 26%ltof). Le cose che sono mancate meno sono
state la competenza e la discordanza dei pareispegialisti (fig. 20). Questo giudizio si ricetia
a quello della domanda precedente dimostrando o&re linearita nelle risposte degli intervistati.
Solo 4 intervistati hanno dato il giudizio piu psd a tutte le variabili indicando che per ogminit
non hanno accusato nessun problema. 5 intervisatio riferito che I'intero percorso diagnostico
e pesato in maniera “abbastanza” e “molto impoefarit paziente che ha dichiarato la mancanza
estrema di sapere dove andare e di una presa ico aglobale ha trovato mancanti anche la

comunicazione e le informazioni ricevute cosi cdangresa in carico post diagnosi.
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Figura 20 Cos’ € mancato o pe© nel percorso diagnostico
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13 pazienti non hanno sostenuto costi per le praeeder ottenere la diagnosi, i rimane
hanno pagato visite edccertamen privati per: accellerare i tempi considerati ecoesson |l
servizio pubblicop perché volevano uno specifico specialista chigavig solo in libera professiol

(10 casi). 1 soggetto ha pagato la visita inizdeché effettuata all'este

Condizione clinica

Nella sezione dedicata alla situazione clinica steygetti intervisti sono state raccolte
informazioni riguardanti le funzioni maggiormentatdressare dalla patologia: la funzic
cognitiva, I'alimentazione, la funzione respiratgtia comunicazione e la funzione motc

Solo 14 soggetti intervistati presentano disi della funzione congitiva e nello specifico
depressione/apatia, 1 disorientamento spazio teatgpard apatia, 2 demenza, 2 difficolt:
ricordare le parole, 1 disturbi di memoria e deatamento spazio/temporale. Di questi, 9 sono
valutati nela quasi totalita dei casi (77%) da uno neurologmedaliero e a 6 e stata proposta
terapia farmacologica attualmente in corso gesttla meta dei casi dal neurologo stesso. Un

soggetto usufruisce di un supporto psicosoc
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13 soggetti non hanno alcun disturbo dell’alimeintaz. | disturbi dell'alimentazione
rilevati nel campione sono descritti in tabella D disturbo prevalente € la disfagia per i sobth
liquidi, seguito dalla perdita di peso e l'affaticanto e I'allungamento dei tempi per nutrirsi. 33

soggetti presentano almeno 2 disturbi contemporaeete.

Tabella 11. % dei soggetti con disturbi dell’alin@zrione

Disturbo dell’alimentazione Percentuale sul total€65)
Perdita peso 5l
Difficolta deglutizione disfagia 65
Affaticamento tempi lunghi per nutrir 34
Alterazione parametri bioumorali 15
Nessun distrubo 20

Il 45% dei soggetti € stato sottoposto alla valot@e sia di un nutrizionista che di un
logopedista, I'8% solo a quella del nutrizionistd,7% sono a quella del logopedista, un 30% circa
a nessuna valutazione. Non tutti i soggetti conudis dell'alimentazione sono stati sottoposti a
valutazione cosi come alcuni soggetti senza aldsturbo sono stati comunque valutati. Alcuni
soggetti sono in attesa di tali valutazioni. Sofieante la valutazione viene proposta dal neurologo
ospedaliero che ha in carico il paziente (33 casiy casi le valutazioni sono state proposte dal
logopedista Per correggere tali disturbi 10 sogdethno seguito nel passato modificazioni della
dieta e 23 le seguono attualmente, 14 l'uso dgnateri alimentari e di addensanti nel passato e 23
attualmente, uno di questi soggetti ha fatto NRamtte CVC, 3 soggetti hanno utilizzato gli
addensanti solo per un periodo in passato perch@rauliti. 18 hanno in uso la PEG, per 5 e stata

programmata e 1 I'ha rifiutata (tab. 12).

Tabella 12. Interventi per disturbi dell’alimentanie

Fatto in passato Appena Attualmente in | Programmata | Proposta
per un certo tentato in COrso ma
periodo passato e rifiutata
subito sospesq
Modlflca2|on| 10 23 1
dieta
In'tegratorll 7 16 1
alimentari
Addensanti 7 3 7 1 1
CVC 1
PEG 18 5 1
Esercizi >
Deglutizione
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La proposta iniziale del ricorso alla PEG per ida&ienti che I'hanno gia in uso ed i 5
programmati, € avvenuta prevalentemente dal negod® casi) a seguire dal pneumologo (5 casi).
In due casi a parlarne per la prima volta e stateedico di base ed in altri due casi un medico del
distretto. Il posizionamento definitivo e stato posto dal gastroenterologo in 9 casi, dal neurologo
in 4 casi, dal pneumologo in 3 ed in altri 3 datrizipnista. Un paziente ha avuto difficolta nel
posizionamento della PEG che é stata inseritaedidindel diguino. | 18 portatori di PEG vivono
con tale presidio da un minimo di 11 mesi a ad @ssimo di 62 mesi, piu della meta da oltre 2
anni. Quasi tutti (16) ricevono assistenza da paeteservizi territoriali ma per la sostituziondlde
canula PEG devono recarsi in ospedale con le veldiificolta di trasporto tramite ambulanza con
medico a bordo. Per due pazienti il cambio PEGenipresso il proprio domicilio da parte di un
medico conoscente. In due casi i familiari integrapasti forniti dalla ULSS con alimenti preparati
da loro e adeguatamente frullati, alimenti richielstettamente dai pazienti secondo i loro gusti e
piaceri. Un soggetto mantiene ancora in partentiafitazine anche per os. 2 pazienti non erano
concordi con linserimento della PEG ma i familidgtanno deciso per tale provvedimento
terapeutico. 2 soggetti hanno formalmente espngssdscritto la volonta di non essere sottoposti a
tale trattamento in caso di bisogno, per un soggettealta non € ancora stata proposta da nessun
specialista. Tutti i portatori di PEG sono consardi dire che essa ha migliorato la loro qualita di
vita, alcune perplessitd sono state sollevate da paziente non ancora molto convinta e dai
familiari che si sono trovati impreparati nella g@se a domicilio non essendo stati adeguatamente
educati prima del ritorno a casa, una volta presdidenza perdo non accusano difficolta nella sua
gestione. 2 soggetti hanno la PEG ad 1 anno daitles della malattia e ad un altro € gia stata
proposta, 6 hanno la PEG a due-tre anni dall’esatdila malattia e altri 7 a 4-6 anni dall’esordio.
disturbi dell’alimentazione che erano maggiormemtsenti nei soggetti con PEG (18) sono stati la
disfagia (94%) e perdita di peso (84%) (tab. 18)50% di loro presentava tutti i disturbi
dell'alimentazione indagati, un 27% perdita di pesdisfagia, un 16% solo disfagia e 1 paziente
solo perdita di peso. | sintomi di esordio di questzienti sono stati sia di natura motoria che

bulbare con un prevalenza per le forme motorie.

Tabella 13. % dei soggetti con PEG con disturbl’'diinentazione

Disturbo dell’alimentazione Percentuale dei pz coPEG
Perdita peso 84
Difficolta deglutizione disfagia 94
Affaticamento tempi lunghi per nutrir 50
Alterazione parametri bioumorali 50
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11 soggetti non hanno alcun disturbo della funzioespiratoria. | disturbi rilevati nel
campione sono descritti in tabella 14. Il distugsevalente e la difficolta respiratoria (75%), segu
la tosse (34%) e la difficolta al riposo notturr@g2%), la sonnolenza diurna ed in pochi casi
linappetenza. 23 soggetti presentano un solo wiste nella quasi totalita (21) si tratta della
difficolta respiratoria, 8 hanno 3 disturbi conta@mgmeamente, 3 ne hanno 4, solo 2 hanno tutti i
disturbi indagati contemporaneamente.

Tabella 14. % dei soggetti con disturbi della fuma respiratoria

Disturbo della funzione respiratoria| Percentuale sul totale (65)
Tosse 34
Difficolta respiratoria 75
Difficolta al riposo notturno 32
Sonnolenza diurna 15
Inappetenza 3
Nessun disturbo 17

I 97% del capione e stato sottoposto a valutazamearte di un pneumologo, anche nei
soggetti senza alcun disturbo clinico. Per 38 stiigigevalutazione é stata proposta dal pneumologo
ospedaliero e per 21 dal neurologo ospedalierohehin carico il paziente. Solo 3 pazienti sono
stati sottoposti a tutte le valutazioni indicaté gqeestionario: spirometria, RX torace, SNIFF test,
emogasanalisi e polisonnografia. 59 hanno fattedmometria, 51 I'emogasanalisi, 10 hanno
eseguito una polisonnografia, 3 lo SNIFF test. d@gstti dei 63 valutati dal pneumologo, hanno
seguito nel passato, stanno seguendo o sono dsimE@SProgrammazione i trattamenti come
indicato in tabella 15.

Tabella 15. Interventi per disturbi della funziomespiratoria

Fatto in Appena Attualmente in | Programmata | Proposta
passato per un| tentato in corso ma
certo periodo passato e rifiutata

subito sospesq
F|S|qterap|a 4 1 10 1
respiratoria
Compressioni
addqmlnall e 5 1 1
tecniche
meccaniche
NIV 6 14 2
Mechanical in 1 1 1
exsufflator
yentl[a2|one 13 >
invasiva
Tracheostomia
senza 1 1
ventilazione
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5 soggetti hanno seguito nel passato fisioteragsairatoria, 10 le seguono attualmente, 2
compressioni addominali e tecniche meccaniche ralsgio e 1 attualmente e per 1 sono
programmate. 6 soggetti hanno fatto NIV per divergeal giorno e la notte nel passato, 14 la fanno
tutt’ora e per due e di prossimo uso. Il NIV é wattamento terapeutico che ha indubbiamente
migliorato la condizione clinica di chi lo usa, @ apparecchio che disturba solo per la comparsa di
decubito a livello dell'inserzione della maschexache da noia ai pazienti ed ai familiari durante i
riposo notturno poiché, a seguito di movimenti imcollati, scatta I'allarme dell’'apparecchio non
piu adeguatamente indossato. Alcuni familiari sh&mno nel riposo notturno accanto al paziente per
poter godere di notti di riposo non interrotte freqti volte. 3 soggetti sono ricorsi al Mechanioal
exsufflator: 1 nel passato, uno attualmente e uelopnossimo futuro. 13 soggetti hanno la
ventilazione invasiva e 2 sono in attesa di intetog 1 soggetto ha la tracheostomia senza
ventilazione invasiva mentre 1 soggetto I'ha formate rifiutata. Solo alcuni soggetti sono riusciti
a formulare un consenso informato su tale trattaonpaiché nella maggioranza dei casi I'evento e
stato improvviso e dettato da una grave insuffc@éenespiratoria che non ha lasciato il tempo
sufficiente per parlare con il malato. E innegablie tale trattamento ha permesso la sopravvivenza
dei soggetti trattati ma solo pochi hanno espressparere nettamente positivo nei suoi confronti
poiché non e stata una scelta del tutto condiltisportanti difficolta sono state vissute dai fasamili
che non sono stati adeguatamente preparati sidteoge della canula, aspiratore, ventilatore. Nella
guasi totalita dei casi la sostituzione della carauviene a domicilio da parte di un penumologo o
otorino, 1 soggetto deve recarsi in ospedale petaleéservizio non e garantito a domicilio, 1
soggetto usufruisce dell'intervento volontario di medico conoscente proprio per evitare il
trasporto molto difficoltoso. 2 soggetti hanno fatmente espresso per iscritto la volonta di non
essere sottoposti a tale trattamento in caso dghis ad uno dei due la proposta non € ancora stata
fatta da nessun specialista. Tutti ricevono aswsistela parte della ditta fornitrice del ventilatere
nessuno ha avuto alcuna difficolta nella fornitardaomicilio. Per quanto riguarda la sicurezza della
ventilazione tutti i soggetti hanno due ventilatenno comprensivo di batteria e hanno le
agevolazioni fiscali previste dallENEL (sconto Isulspese di consumo). Alcuni familiari
riferiscono che non tutti gli ospedali presentaeospnale preparato per la gestione dei ventilatori
hanno raccontato alcune difficolta sulla taratueglidapparecchi e la necessita di ricorrere a piu
consulti prima di ottenere il miglior beneficio pgrazienti. Un altro problema importante rilevato
che non erano stati informati della perdiata delégpacita comunicativa del loro caro dopo
tracheostomia.

2 soggetti hanno in programma 'uso della PEP mask.
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| disturbi della funzione respiratoria che eranoggiarmente presenti nei soggetti con
ventilazione invasiva (13) sono stati la difficoltaspiratoria (100%) e la difficolta al riposo
notturno (62%) (tab. 16). Il 15% di loro presentawudti i disturbi della funzione respiratoria
indagati, un 23% difficolta respiratoria e al ripasotturno. | sintomi di esordio di questi pazienti

sono stati sia di natura motoria che bulbare copramalenza per le forme motorie.

Tabella 16. % dei soggetti con ventilazione invagion i vari disturbi della funzione respiratoria

Disturbo della funzione respiratoria| % pz con ventilazione invasiva
Tosse 38
Difficolta respiratoria 100
Difficolta al riposo notturno 62
Sonnolenza diurna 31
Inappetenza 16

13 soggetti non hanno alcun disturbo della comwmce. | disturbi rilevati nel campione
sono descritti in tabella 18. Il disturbo prevateatl'afasia completa o quasi completa (40%), segue
la disartria (35%) e poi la bradilalia (23%). 43ygetti presentano un solo disturbo e in circa la
meta dei casi (25) si tratta della afasia compléfa,hanno solo disartria, 11 sia disartria che

bradilalia e 4 solo bradilalia.

Tabella 18. Disturbi della comunicazione

Disturbo della comunicaziong Percentuale sul totale (65
Disartria 35
Bradilalia 23
Afasia completa 40
Nessun distrubo 20

49 pazienti sono stati sottoposti a valutaziongyrsyosta del neurologo ospedaliero per 38
di essi, su proposta del logopedista per 4 di IBsosoggetti dei 49 valutati hanno seguito, seguono
o hanno in programma di seguire un qualche tratiéame2 soggetti non valutati da nessun

specialista hanno comunque intrapreso qualchaunatito.
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Tabella 19. Interventi per disturbi della comunicae

Fatto in Appena Attualmente in | Programmata | Proposta
passato per un| tentato in corso ma
certo periodo passato e rifiutata

subito sospes
Rlablllta_2|one 10 5 12 5
logopedica
Comunicazione|
alternatlv_a con 1 1 6
strumenti non
elettronici
Comunicazione|
alternatlv_a con 1 5 1 1
strumenti
elettronici
Comuinicatori
a puntamento 1 12 1 1
oculare

12 pazienti seguono e 12 hanno seguito un cicléadilitazione logopedica, per 2 e stata
programmata. 6 pazienti utilizzano attualmenteesistdi comunicazione non elettronici: scrivono
su di una agenda, utilizzano una tavola alfabeticaumerica cartacea o una lavagna trasparente.
Due di questi hanno anche un comunicatore eletioofpic) ma preferiscono I'utilizzo piu familiare
non elettronico. Un soggetto utilizza I'iphone dostallato il programma vocale speaker (tutto a
carico della famiglia), 2 hanno un comunicatordtedaico con sintetizzatore di voce per il quale
hanno contribuito in parte alla spesa per avereifum aggiuntive rispetto a quelle passate dalla
ULSS (es. per telefonare, domotica), 12 hannonhwaicatore a puntamento oculare, 1 € in attesa
di riceverlo, un soggetto ne ha rifiutato 'usob(td9). Tutti ricevono assistenza da parte delia di
fornitrice del comunicatore ed i tempi di attesa @generlo variano da meno di un mese a un anno
circa, il 44% circa dei soggetti ha atteso comungjtre i 6 mesi. La prescrizione é stata fattaanell
maggioranza dei casi (66%) dal fisiatra del cemtrdel territorio. La fornitura € sempre stata
garantita dalla ULSS. Solo in un caso il paziergedbntribuito alla spesa per I'acquisto, in 1 daso
noleggio mensile é sostenuto da parenti ed amici.

Tutti gli usufruitori di tali sistemi di comunicamie sono concordi nel dire che essi hanno
migliorato la loro qualita di vita, alcune perplégdsono state sollevate dai familiari sulla difli&

di utilizzo tipo la calibratura e la centratura ldepupille, il fatto che i pazienti si stancono e
presentano irritazioni oculari con inflammazionéenfezioni, poca utilizzabilitd da parte di acluni
soggetti per i quali magari il comunicatore nortatsadeguato es vorebbero internet che non c’e,
troppo complesso per loro, funzioni non preseniicuAi soggetti nonostante il comunicatore
preferiscono non utilizzarlo o per reale difficotteutilizzo o perché non interessati.
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Per gli 8 pazienti per cui e stata indicata la gnieone della comunicazione aumentativa
alternativa con strumenti elettronici non a puntatoeoculare, il tempo passato dall’esordio della
malattia ad oggi € entro i 5 anni (2, 3, 5 anni) peta di loro, per I'altra meta e tra gli 8 ed2 1
anni. Il tempo passato dalla conferma della diagadggi e stato di 1-3 anni per 4 di loro e di 7-
10 per gli altri 4. Per i 15 pazienti per cui étatandicata la prescrizione della comunicazione
aumentativa alternativa con strumenti elettroni@uamtamento oculare, per 11, il tempo passato
dall'esordio della malattia ad oggi € entro i 6iaf2) 3, 4, 6 anni), per 4 e tra gli 8 ed gli 1l
tempo passato dalla conferma della diagnosi ad @gtgto di 1-4 anni per 11 di loro e di 7-10 per

gli altri 4.

Tutti i soggetti hanno uno o piu disturbi della Zione motoria. | disturbi rilevati nel
campione sono descritti in tabella 20. .1l distugrevalente e la difficolta nella cura di sé e nel
vestirsi (95%), segue la scrittura lenta o pocagileite/difficolta a tagliare il cibo (94%), diffidta
nel muovere gli AS/impaccio motorio AS (90%), diffita a sistemarsi e/o girarsi nel letto/iniziali
difficolta nella deambulazione (71%), cammino casistenza (69%). Solo un paziente presenta
una scrittura lenta o poco leggibile/difficolta agliare il cibo. La compromissione maggiore
riguarda la funzionalita degli arti superiori, i0% presenta compromessa la funzione delgi arti

inferiori. Il 48% dei soggetti € impossibilitatadaambulare e a muoversi nel letto.

Tabella 20. % dei soggetti con disturbi della fuuma motoria

Disturbo della funzione motoria Percentuale sul tale (65)

Scrittura lenta o poco leggibile/difficolta a taagk il cibo 94
Incapacita a tenere la penna in mano/incapacaglete il cibo 91
Difficolta nella cura di sé/Difficolta a vestirsi 95
Difficolta nel muovere gli AS/impagccio motorio AS 90
Dificolta a sistemarsi e/o girarsi nel letto/inilzidifficolta nella 71
deambulazione

Cammino con assistenza 69
Impossibilita a muoversi nel letto/impossibilit@@ambulare 48
Nessun distrubo 0
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Per tali disturbi tutti i pazienti sono stati sqitsti a valutazione da parte di un fisiatra
ospedaliero nel 90% dei casi e dal neurologo stesdorestante 10%. Solitamente (83%) la
valutazione é stata proposta dal neurologo chentwarico il paziente. Solo in un 11% di casi la

valutazione é stata proposta dal fisiatra.

Tabella 21. Interventi per disturbi della funziometoria

Fatto in Appena Attualmente | Programmata | Proposta
passato per un tentato in in corso ma
certo periodo passato e rifiutata

subito
SOSpeso
F|S|ot(_erap|a 12 1 45 > 1
motoria
Atthltg 1 5
aerobica
Assistenza 1 48
personale
Uso di
dispositivi/ausil 50 1 1

45 pazienti seguono e 12 hanno seguito della ésapia motoria, per 2 e stata programmata. 5
hanno fatto attivita aerobica. 48 pazienti godon@ssistenza personale. 50 pazienti utilizzano
dispositivi ed ausili di varia natura ad es carmeazmanuale, carrozzina elettrica, deambulatore,

sollevatore, alzawater, sedia doccia. 2 fanno giticeae nuoto a loro spese (tab. 21).

Per quanto riguarda i presidi e gli ausili utiliizg veda la tabella per tempi di ottenimento
e loro fornitura. | presidi ed ausili in uso a quié$ pazienti sono circa 256. Il 63% dei presuhe
stati prescritti dal fisiatra, un 16% dal MMG (etimaterasso, alzawater, sediadoccia), un 14% dal
pneumologo ospedaliero (ventilatore, aspiratore;amiaa per la tosse), un 13% é stato procurato
direttamente dalla famiglia. L'80% é stato fornitallULSS, un 14% dalla famiglia. Sui 62 presidi
per i quali i pazienti (22) hanno contribuito allpesa di acquisto, per il 76% dei prodotti il
contributo € stato totale, per il 24% parziale.sbggetti non hanno nessun presidio o ausilio (tab.
22).
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A} %4

Tipo ausilio N pezzi | Tempo per| Prescrizione Fornitura Contributo
ottenerlo spesa
min max

(99)
Alzawater 6 5-90 Fisiatra ULSS
Ambu 1 0 Fisiatra SCamillo
Archetto 1 7 MMG ULSS
Aspiratore 15 0-10 Pneumologo ULSS
Barre 1 0 Privato Privato Totale
Bastone 1 0 Privato Privato Totale
Bragatura 1 0 Privato Privato Totale
Ciclette 4 20 Fisiatra/Privatq ULSS/Privato | Nulla/Totale
Carrozzina elettricg 7 60-180 Fisiatra ULSS Parziale
Carrozzina manual 40 5-180 Fisiatra ULSS
Cingolo 2 30 Fisiatra ULSS
Codeville 5 15-90 Fisiatra ULSS Parziale
Collare 2 5 Fisiatra ULSS
Comoda 8 7-15 MMG ULSS
Comunicatore 11 10-365 Fisiatra/Efestq ULSS
Cuscini 5 5-90 Privato/Fisiatrg Privato/ULSS | Totale/Nulla
Deambulatori 23 5-180 Fisiatra ULSS
Iphone 1 0 Privato Privato Totale
Letto manuale 19-20 0-10 Fisiatra/Privatq ULSS/Privato Totale
Letto elettrico 4 30-90 Fisiatra ULSS
Macchina per la 2 0 Pneumologo Ospedale
tosse
Maniglioni 2 0 Privato Privato Totale
Materasso 23 2-30 Fisiatra/Privatq ULSS/Privato | Nulla/Totale
Montascale 5 30-60 Fisiatra/Privatq ULSS/Privato | Parziale/Totalg
Sollevatore 18 1-180 Privato/MMG | Privato/ULSS | Totale/Nulla
Saturimetro 4 0 Pneumologo Ospedale
Scarpe 2 5-30 Privato/Fisiatrdg Privato/ULSS | Totale/Nulla
Scooter 1 5 Fisiatra ULSS
Sedia doccia 11 30-150 Fisiatra/MMG | SCamillo/ULSS
Standing 2 5-60 AISM AISM
Ventilatore 20 0-7 Pneumologo Ospedale

La difficolta nell'ottenere un presidio rispetto ad altro non sembra legata alla tipologia

del prodotto ma varia tra i casi singoli e le vaJieSS.

Tra i presidi in attesa di essere forniti (26) aicsono: 6 carrozzine di cui 3 elettriche (tra i

10 ed i 60 giorni), 3 comunicatori (attesa di 60385 giorni), 1 standing (30 gg), 1 montascale

(120 gg). L’attesa e dovuta per: il trasferimentoresidenza, i tempi della visita del fisiatra a

domicilio, l'autorizzazione della spesa da partd’deSS (42%), i tempi di fornitura, la mancata
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erogazione dell’indennita di accompagnamento coquiale contribuire all’acquisto del prodotto

(comunicatore e montascale).

Del totale dei pazienti sottoposti al questionatiti presentano almento un disturbo della
funzione motoria, 4 presentano solo tale tipo dnpmmissione mentre gli altri 61 presentano varie
combinazioni come indicato in tabella 23. 1l 49%daoatemporaneamente almeno un disturbo della
funzione motoria, della comunicazione, della funeisespiratoria e dell'alimentazione. Un 14% ha
almeno un disturbo in ogni area indagata. L'8% he d@ree compromesse, il 17% ha compromesse

tre aree.

Tabella 23. Disturbi dei pazienti affetti da SLA.

D. Cognitivi  |D. alimentazione |D. respirazione | Comuitazione |D. motori

(OV) RN N VY ) N e
ajo|o|h~[N|o

32 | 49
1 2
1 2
1 2
1 2

10 | 14

Percorso Terapeutico

Tutti i pazienti (97%) seguono un trattamento tertdjgco piu 0 meno specifico per la
patologia e stabilito nella quasi totalita dei cdal neurologo (88%), negli altri casi gestisce la
terapia il MMG. 48 pazienti assumono rilutek da pémiu 0 meno lunghi e si sottopongono ai
controlli periodici della funzione epatica. 2 sotigsi sottopongono a terapia mediante infusione di
Ilg (uno in un centro fuori regione e uno in un centegionale), 31 utilizzano integratori e
complessi multivitaminici, 1 soggetto ad una temapiaccinale fuori Italia. 5 seguono della
psicoterapia mentre altre 6 I'hanno provata in g@ss9 utilizzano medicine alternative (cerotti
energetici, antiradicali, detossificanti, purifitgn 10 hanno fatto terapia sperimentale, per 2 &
ancora in corso. 46 dei soggetti sostengono dpbsesper i trattamenti farmacologici in atto che
sono il pagamento completo di altri trattamenti%}bil 15% paga interamente i farmaci (es fascia

C) o solo il ticket (10%). Un 30% non sostiene spear la terapia farmacologica (tab. 24).
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Tabella 24. Trattamenti terapeutici

Fatto in passato per un | Appena tentato in passato e Attualmente in
certo periodo subito sospeso COrso
Farmacologica 3 1 59
Logopedia 5 9
Psicoterapia 3 3 5
Sostegno Sociale
Medicine
Alternative 4 9
Te_rapla 7 1 >
sperimentale
Cure palliative 1
Altri trattamenti 1 1

| pazienti ed i familiari interrogati se inserith un programma di assistenza domiciliare
affermano che solo 27 pazienti (il 42%) sono seguiAssistenza Domiciliare Integrata, mentre per
il restante 58% non é stata attivata I'ADI. Il plofassistenziale attivato a domicilo € di tipo
ADIMED. C’¢é il dubbio pero che i pazienti ed i fdairi non sappiano di essere inseriti in tale
programma viste le figure che si recano pressord Homicilio. Le principali figure professionali
che assistono il paziente a domicilio sono: MMG %35 IP (38%), fisioterapista (13%),
pneumologo (8%) con una frequenza che varia dalt® wosettimana a 1 volta ogni 4 mesi per
tempi che variano da 10 a 60 minuti circa (tab. 28)pazienti hanno almeno 4 figure professionali
distinte che si recano a domicilio, 14 hanno ura ggura.

Tabella 25. Figure professionali dell’assistenzarailiare

Professionista Frequenza Tempo

MMG Da 1 a 4 volte al mese | Da 15 a 30 minuti

fisioterapista Da 4 a 8 volte al mese | Da 30 a 45 minulti

IP Da 1 a 12 volte al mese Da 15 a 20 minuti

pneumologo Dal volta al mese a og| Da 15 a 30 minuti
4 mesi

Il numero di ricoveri dal momento della diagnosrigala un minimo di 1 ad un massimo di
50. 3 soggetti non hanno avuto ulteriori ricovdtieoa quello per la diagnosi, '80% ha al massimo
3 ricoveri. 3 casi hanno avuto piu di 20 ricovesr gifficolta nel fare la diagnosi o difficile geste
a domicilio. 1/3 e stato ricoverato nell’'ultimo analmeno una volta. Le cause di ricovero sono:
accertamenti diagnostici, infezioni ricorrenti,idiatazione, difficolta respiratorie, riabilitazienll

tempo di ricovero varia da un minimo di 2 giorni @ad massimo di 90 giorni. Il 77% dei ricoveri
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dura meno di 15 giorni, i ricoveri che durano 60eg@@ni sono effettuati in reparti di riabilitazien
fisico-motoria. | reparti di ricovero sono: neurgia (45%), penumologia (23%), medicina interna
(10%), riabilitazione (6%). 2 soggetti hanno avuto ricovero temporaneo in una struttura
residenziale. 8 pazienti hanno riferito come ricovei sollievo il centro di riabilitazione San
Camillo del Lido per 2 mesi di riabilitazione.

Riguardo al trattamento ricevuto, in generale igratz si sono espressi in modo positivo non
lamentando eccessive mancanze. Quello che comueéqgpesato di piu € il coinvolgimento
eccessivo della famiglia per il 36% “abbastanzat, ib17% “molto” e per il 3% “moltissimo”. A
seqguire gli scarsi risultati degli interventi teeapici (il 34% “abbastanza” ed il 15% “molto-
moltissimo”), la difficoltd nell’organizzare il tttamento ed il costo sostenuto per esso (31%
“abbastanza”, 19% “molto” e 3% “moltissimo”), lars@azione di trovarsi soli ed il dubbio che non

si stia facendo tutto il possibile (fig. 22).

Figura 22. Cos’é mancato o pesato nel trattamerdevuto

90%
80% 12 31
17 23
70% 34 20 29
60% 31 23 36 31
50%
37 25
40% . 31
5
20% 25 65 66 32 29
53
20%
30 29 e 26
10% 22 19 18
0%
poca diff poca terap fampoco fam scarsi  solitudine dubbio costo
collab  trattam terap ecces coinv troppo risult
coinv
per nulla poco abbastanza M molto M moltissimo

L’'aspetto maggiormente apprezzato nel trattameitevuto € stata la gentilezza (48%

“molto”) e la competenza degli operatori incontgzr il 37% “molto” (fig. 23).

84



RISULTATI

Figura 23. Che cosa ha apprezzato nel trattameit@vuto
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Nel complesso il livello di gradimento del trattamte ricevuto € stato buono per il 58% dei
soggetti e “sufficiente” per il 30% di loro. Un 6Ra definisce “ottimo”, un 6% “scarso”. Se invece
si vanno a considerare i diversi ambiti di assisdenl giudizio € “buono” (63%) per 'ambito
sanitario, il sociale si divide tra “sufficiente34%) e “buono” (43%), 'ambito familiare “buono”
(60%) e “ottimo” (32%). Sull’ambito lavorativo haomisposto solamente 45 intervistati dando un
giudizio che si divide tra “sufficiente” (25%) e tbno” (37%). Solo due intervistati giudicano

ottimi tutti gli ambiti.

Presa in carico formale
Solo il 6% dei pazienti ha cambiato MMG perché soddisfatto. L'11% I'ha cambiato in
seguito al cambio di residenza o per decesso eéekdente, '83% ha mantenuto sempre lo stesso
medico di base. La maggior parte (56%) si rivolgBlsIG per problemi acuti intercorrenti, solo il
28% si rivolge per la sola ripetizione delle rieetHanno modo di contattare il MMG per circa 4
volte al mese circa 12 pazienti, 1 volta al mes@&8ente e meno di una volta al mense circa 10
pazienti.
Le figure coinvolte nell’assistenza sono prevalergete
1) il neurologo ospedaliero di un centro presente@iane con visite programmate ogni 4-
6 mesi (37% dei casi). Il 26% dei soggetti non gu#te da un neurologo. 1 solo &
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seguito da un neurologo privato, uno solo dal negmterritoriale. Il 17% €& seguito da
un neurologo ospedaliero di un centro dellULSSresidenza. 5 hanno scelto un
neurologo di un centro fuori regione.

2) il fisiatra territoriale dellULSS di residenza cetsite programmate ogni anno 0 meno
(11%). 1l 60% non viene seguito regolarmente déisiatra. L'8% é seguito dal fisiatra
ospedaliero dellULSS di residenza ogni 6 mesi.

3) il fisioterapista territoriale dellULSS di residea con prestazioni ogni 1 o 2 settimane
(23% dei casi). Il 38% non viene seguito dal fisrapista. Solo un 14% ha piu sedute
settimanali del fisioterapista. Il 9% ricorre a sedprivate.

4) o psicologo territoriale dell’'ULSS di residenzanceedute che variano da una volta alla
settimana a una volta I'anno per 3 pazienti. 2 guaziricorrono all’aiuto di uno
spicologo in formula privatistica.

5) il logopedista ospedaliero o convenzionato dellSLSli residenza con visite
programmate ogni 3-6 mesi per circa 10 soggeffi5% non é seguito dal logopedista.

6) il pneumologo ospedaliero di un centro presentegione con visite programmate ogni
4-6 mesi (23% dei casi). Il 28% dei soggetti naseguito da un pneumologo. Il 13% e
seguito da un pneumologo territoriale di un cedetyULSS di residenza.

7) linfermiere professionale territoriale del’'ULSS tksidenza con visite programmate
ogni 1-2 settimane (20%). Il 60% dei soggetti n@eguito da un infermiere. Solo per 5
pazienti I'infermiere va piu volte a settimana.

Altre figure come il foniatra, il nutrizionista, igDSS e l'assistente sociale sono stati riferitisdda
pazienti o0 meno, il palliativista non é stato irad@ da nessuno. Mettendo assieme tutte le figure
professionali coinvolte si nota che il servizioreyalentemente ospedaliero (48%), a seguire quello
territoriale (37%), convenzionato (10%), e privato un 5%. L’'ospedaliero € molto rappresentato
perché prevalgono le figure del neurologo e pneagwl Il privato € poco perché rappresentato
solo per le figure quali il fisioterapista e lo @siogo. Un 60% degli assistiti riesce a trovarpaga
dalle strutture dellULSS di residenza (fisioteistpi IP), un 27% ricorre a centri presenti in regio
(per il neurologo), un 10% si deve spostare inemtro della provincia e solo un 3% si sposta fuori
regione. Se consideriamo la presa in carico delahego e del pneumologo la frequesnza di visita
si assesta su ogni 4-6 mesi, se si considerarefajtre come il fisioterpaista e gi IP la frequanz
sale a una o piu volte a settimana.

Il 34% dei pazienti sente come riferimento il MMiG25% il neurologo. Un 20% non sente

come riferimento nessuna delle figure propostegdaktionario ma vede questo ruolo affidato ad un
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medico conoscente, al servizio del 118 che rispandsaso di necessita, un medico di distretto,
specialisti di centri fuori regione. Il pneumologdli riferimento per il 5% dei pazienti.

La comunicazione tra loro e gli operatori e gli @gteri stessi e ritenuta “sufficiente” per
circa il 37% e “buona” per circa il 51%. Il 41%ieie di non aver ricevuto informazioni riguardanti
i servizi territoriali a disposizione, il 57% in o solo approssimativo.

Tutti hanno inoltrato domanda per il riconoscimemtell'invalidita civile e 53 anche
dell’handicap. Il 52% di loro € stato informatoeatiamente dal MMG o dallo specialista stesso. Un
9% e stato informato rispettivamente dall'assitestteiale, dai familiari o conoscenti ed amici.

Dei 57 che hanno ottenuto il riconoscimento di liai&, il 97% ha riconosciuto il 100% di
invalidita civile, 1 ha I'80% e uno il 90%, 10 ntvanno l'indennita di accompagnamento, 6 hanno
avuto il riconoscimento dell'indennita di accompamgrento o assegno di cura o assegno di vita
indipendente ma sono in attesa di ricevere il douto economico. 49 soggetti ha ottenuto il
riconoscimento di handicap grave. L'83% ha ottenutaconoscimento dell’invalidita ed handicap
entro i 6 mesi, il 17% ha atteso oltre i 7 mesofad un massimo di 18 mesi. 8 sono in attesa della
risposta della valutazione di invalidita, a 4 norstato riconosciuto lo stato di handicap grave.
Alcuni pazienti lamentano difficolta nelle praticherocratiche per esempio per I'ottenimento del
contributo per il progetto vita indipendente taoke sono scoraggiati dal fatto di presentare ancora
la domanda o difficolta ad ottenere il taglianda peparcheggio dell’lhandicap perché bisogna
presentarsi di persona all’ufficio competente casaanto difficoltosa per alcuni di loro.

Assistenza al paziente e alla famiglia

Dal punto di vista economico la situazione e pegg# per il 60% mentre per il restante
40% e rimasta invariata. Nei casi in cui e pegg#ta € soprattutto per i maggiori costi sostenuti
per la terapia/asuili e per 'accudimento rispettéatto di poter lavorare meno.

Il 23% usufruisce di un servizio gratuito o su dffeper il trasporto al centro di riferimento,
il restante 77% usa mezzi propri. 13 pz sono is@d una associazione d’'utenza, mentre 48 non
sono iscritti né partecipano a nessuna iniziatdgala alla patologia. La quasi totalita dei famiilia
(80%) non frequenta gruppi di familiari o € is@id associaizoni d’'utenza, solo un 8% frequenta
incontri con altri familiari, convegni e seminariganizzati sulla malattia. In alcuni casi e per
mancanza di interesse ma nella maggior parte dedadifficolta ad avere il tempo e la tranqudli
sufficiente per separarsi dal familiare malatoarsi al luogo dell’attivita dell'incontro, non ham

una persona che li puo sostituitre nell'assistenza.
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| familiari che maggiormente hanno modificato leol@ttivita lavorativa innanzitutto i figli
e poi i coniugi: hanno perso il lavoro rispettivartee3 figlie e 4 coniugi, cambiato o limitato 8lfjg
usufruiscono dei permessi previsti dalla legge rl€{dettivamente 12 figli e 3 conigui.

Il 52% ha apportato modifiche alla casa prevaleete® per adattarla meglio alle proprie
esigenze. 24 hanno fatto solamente delle modifistatturali della casa, 5 hanno cambiato
abitazione nello stesso paese, 4 si sono trasfaritin paese diverso per avvicinarsi ai propri
parenti. Solo il 19% dei pazienti e familiari vanmegolarmente in vacanza, il 15% solo raramente e
il 66% mai. Solo il 9% gode di ricoveri di sollievo

| familiari sono direttamente coinvolti nell’asssiza, nell’accudimento e supporto della
persona con SLA. La maggior parte di essi nellaréglei figli (44%), dei coniugi (36%). Figurano
poi in misura molto minore genitori, fratelli e stie, nuore, cognatel/i, zie. Il tipo di attivitacko
riguarda prevalentemente (56%) I'assistenza glosdprattutto i coniugi) del soggetto malato, il
27% dei familiari si dedica all’accudimento e compia (soprattutto i figli, generi, cognate, fratell
e sorelle). Il 45% e coinvolto in maniera continuat(soprattutto dai coniugi), il 25% ogni giorno
ma con possibilita di momenti liberi (soprattuttiigli). Praticamente mai I'impegno assistenziale &
inferiore ad una frequenza settimanale. Nell’'84% adesi I'assistenza e sostituibile solo qualche
volta e con difficolta o non sostituibile per nullsoprattutto i coniugi). Solo nel 16% dei casi i
soggetti dediti all'assitenza possono essere sibtiton facilita e sono soprattutto parenti non
appartenenti al nucleo familiare ristretto. Consailtano coinvolti direttamente nell'assitenza cosi
riultano piu interessati dalle conseguenze dellalpgia i coniugi nel 63% dei casi ed i figli nel

21% dei casi.

I 68% dei casi ha risposto che la difficolta dapporti e delle relazioni tra i membri della
famiglia € “ben tollerata”, il 20% deve mettere atto degli aggiustamenti. Il 38% dichiara di
riuscire a compensare le difficoltd economiche goalche aggiustamento, mentre il 25% fa molta
fatica. Il tempo libero & gestito con qualche agzimento dal 35% degli intervistati e a faticaiper
22%. La difficolta di progettare il proprio futuseembra la cosa piu difficoltosa da affrontare, il
20% dice di non riuscire a farlo. Il 14% degli intistati dice di compensare a fatica I'alterato

benessere dei figli che evidentemente soffrondgpsituazione (fig. 24).
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Figura 24.Conseguenze sulla v della famiglia
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Di fronte allimpegno assistenziale il 69% riceve aiuto stipitto da personale retribuito pi
accompagnare la persona con SLA alle visite otm@bsti, fare compagnia, per la preparazine
pasti e 'accudumento dallcasa e la gestione della terapia in maniera |eneesnente costant
Aiuti costanti vengono anche garte di altri familiari soprattutto per la compagnia e I'accudime
in modo abbastanza costante. Vicini e amici aiutamomodo saltuario soprattuttfacendo
compagnia al malato con SLA.

Gli aiuti ricevuti sono considerati indispensabdirpl 34%, utili per 66% e poco utili p
nessuno. Chi non riceve alcun aiuto ritiene di avarne bisogno 58%, non sa a chi chiederlo
non I'’ha ottenuto una voltehiesto 33%. Il 4% non si aspettava maggior sorto da nessuno, il
18% si aspettava maggiore suppoda figure professionali sociali nella figura dediastente
sociale ed il 28% da figure professionali sanitaaene il neurologo, il medico, il fisterapista, i
servizi territoriali in genere. 4 si aspettavanoggiare supporto da parte della Regione, <
familiari e parenti.
| caregiverriferiscono di avere bisogrdi maggior tempdibero per loro (43%), di avere bisogno
un sostituto nell’assistea affidabile (15%) nessun bisogno (37%). Il 40% non sente il bisogr
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parlare con nessuno, il 26% gradisce la confidesora gli amici o i familairi, solo un 17%
confrontacon altri familairi che vivono la stessa esperie
Il 72% ritiene di avex accesso ai servizi di cui ha bisongo e quellite@dr@no dichiarato no (28%
perché li stanno aspettando o sono insuffici

Per quanto riguardabisogn sociali (fig. 25)la richiesta € di pratiche burocratiche piu sn
(36% “molto” e 5% “moltisano”) e un amggiore aiuto domestico (34% “moltol)32% (“molto”)

dichiara anche la necessita di maggiori aiuti eatinb

Figura 25 Aspettative riguardo i servizi soci:
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2.3 Strumenti per la diffusione della conoscenzaa@ientamento delle azioni

2.3.1 Accordo Stato Regioni e Province Autonomelé@re della regione Veneto

Accordo Stato Regioni e Province Autonome di TrerBmlzano
I 10 maggio 2007 € stato redatto I'accordo traGiverno e le Regioni e le Province
autonome di Trento e Bolzano per: il riconoscimedén Centri di Coordinamento regionali ed
interregionali, I'identificazione dei Presidi adsisziali sovraregionali per le patologie a bassa
prevalenza e I'attivazione dei registri regionaiisterregionali delle malattie rare.
Con tale accordo si € convenuti:
« sullimportanza delle reti regionali ed interregatinper le malattie rare al fine di
dare risposte complessive ai bisogni dei cittagifatti da malattie rare;
» cheivari centri di Coordinamento regionali e pnaiali si devono impegnare nella
gestione del registro, lo scambio di informaziangoordinamento dei presidi della
rete, la collaborazione alle attivita di formazicagdi specialisti e la divulgazione di
informazioni ai cittadini e alle associazioni d'nga;
* la necessita di sviluppare protocolli o algoritmiaghostico-terapeutici che
definiscano i percorsi assitenziali del pazientetd da malattia rara favorendo
I'approccio interdisciplinare al paziente, I'integrone con i servizi territoriali ed il
MMG e PLS;
» la dotazione strutturale e tecnologica idonea dggve tutti i compiti sopra elencati

(sistema informatico).

Delibere regione Veneto e Area Vasta

La Regione Veneto, tra le prime regioni in Itaha, istituito con la Delibera n.741 del 2000
il Centro di Riferimento per le Malattie Rare naitibito dell’attivazione della Rete Regionale per
'Assistenza e di un Centro Clinico a valenza regle per la cura e la ricerca delle Malattie
Metaboliche Ereditarie (CeMMEr). Tra le attivita ldeentro ci fu listituzione del Registro
Regionale Veneto delle Malattie Rare, la cui gestie stata affidata all’Unita di Epidemiologia e
Medicina di Comunita del Dipartimento di Pediatr@ell’Universita di Padova. La fase
d'implementazione ha preso avvio a seguito delldibbea di Giunta Regionale n. 204 del
8/2/2002%® con la quale sono stati individuati i Presidi cegili di Riferimento per le Malattie

Rare. Con Circolare del 22 febbraio 2002 e stdigadb il sistema di certificazione, esenzione e
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registrazione dei pazienti che e stato aggiorngtotenziato una prima volta a luglio 2007 ed una
seconda a luglio 2010 con I'aggiunta di ulterionduli informatici.

Nel 2004, la Regione Veneto (con D.G.R.V. n. 27@b 1/09/2004), la Regione Friuli
Venezia Giulia, la Provincia Autonoma di BolzandaeProvincia Autonoma di Trento hanno
approvato un Accordo per la realizzazione di un&dAxasta per le Malattie Rare, con 'obiettivo di
creare un ambito territoriale ampio, dato dall’agmzione delle Amministrazioni partecipanti, nel
guale realizzare una politica unitaria proponenttategie uniche per l'assistenza alle persone
affette da malattie rare, compresa I'erogazionprdstazioni diagnostiche e/o di presa in carico di
assoluta eccellenza, in modo semplice e traspapsrtdéa persona e piu vicino possibile al suo
luogo di vita. L’Accordo suddetto, impegna le Ammsinazioni che lo hanno sottoscritto, attraverso
I'attivita di un Gruppo Tecnico di Coordinamentbraggiungimento dei seguenti obiettivi:

1. condividere le differenti esperienze programmatgyige utilizzate nel passato sul tema
delle malattie rare e concordare linee comuni dmise per I'identificazione dei presidi
di riferimento per specifici gruppi di patologieea

2. predisporre un medesimo sistema di monitoraggide deltivita e delle storie
assistenziali dei pazienti, al fine di facilitaeeMalutazione di efficacia ed efficienza delle
azioni intraprese e la libera scelta dei pazieetildoghi di diagnosi e cura nell'area,
nonche al fine di snellire gli adempimenti ammirasvi;

3. produrre concordate linee guida assistenziali @dssgno supportare i piani diagnostici e
terapeutici e definire I'estensione delle esenzierdei benefici cui i pazienti hanno
diritto;

4. predisporre, per quanto di loro competenza, azcmmuni favorenti lo sviluppo di
interventi di formazione e aggiornamento, infornoa® e ricerca nel campo delle
malattie rare, approfittando di tutte le opportanifferte dalla creazione di reti
internazionali, per partecipare ai progetti di &amubblica e di ricerca finanziati dalla
Commissione Europea, dagli Stati Membri, dalle Reigio da altre istituzioni sanitarie.

Con D.G.R. (del Veneto) n. 2046 del 03.07.2680cante “Accordo tra Regione del Veneto,
Regione Friuli Venezia Giulia, Provincia AutonomiaBblzano e Provincia Autonoma di Trento
per la realizzazione dell’Area Vasta nel campo eetialattie rare. Individuazione dei Centri
Interregionali di Riferimento dell’area vasta per Malattie Rare”, si e proceduto, infatti, ad
identificare 1 Centri di Riferimento comuni all’Aag trasformando, in tal modo, la rete della
Regione Veneto, gia istituita nel 2002, da regienad interregionale. Anche le altre tre
Amministrazioni che compongono I'Area Vasta per realattie rare, hanno approvato la

costituzione della medesima rete dei Centri dirinfento: la Provincia autonoma di Trento con
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Delibera di Giunta n. 1244 del 15 giugno 2687a Regione del Friuli Venezia Giulia con DGR n.
1480 del 22 giugno 206% e la Provincia autonoma di Bolzano con Delibera489 del 16 luglio
2007.

Oltre alle delibere inerenti I'individuazione deltate dei Centri accreditati per le malattie
rare, I'Area Vasta si € impegnata anche nella zeatiione di delibere congiunte di protocolli
terapeutici per vari gruppi di malattie rare: ndogiche e metaboliche ad interessamento
neurologico, malattie rare metaboliche, malatti@togiche, urologiche e dermatologiche.

La Regione Veneto ha inoltre collaborato con alegioni italiane nel condividere il
programma informatico per la gestione dei paziaffétti da malattia rara adeguando di volta in
volta il format alle esigenze assistenziali locaa mantenendo una base comune omogena e
similare per tutte le realta collegate: Regione IEBmRomagna, Regione Liguria, Regione
Campania, Regione Puglia. Oltre alla condivisioeé gistema informatico € volonta di tutte le
realta collegate di collaborare sia per quantoarida la identificazione dei centri di riferimenia s
per quanto riguarda i protocolli terapeutico-assistali al fine di realizzare un’area omogenea e
fruibile in cui i pazienti si possano spostare aj@ente nel rispetto dei loro bisogni e necessita.

Protocollo terapeutico per malattie rare neurologece SLA

Durante I'anno 2004, il Registro, in collaboraziaren il Servizio Farmaceutico Regionale
ed i Centri accreditati, ha provveduto all’'avviolldgormulazione di protocolli terapeutici per i
pazienti con malattie rare cosi come indicato ddll 2¥9/2001: “La prescrizione delle prestazioni
erogabili in esenzione dalla partecipazione al casteffettuata secondo criteri di efficacia e di
appropriatezza rispetto alle condizioni clinichaediuduali, con riferimento ai protocolli, ove
esistenti, definiti dai Centri di riferimento in l&borazione con i Coordinamenti regionali”. I
metodo di lavoro seguito per la formulazione deitpeolli € stato quello di individuare i principi
attivi specifici efficaci ed essenziali per il t@nento, sia eziologico che sintomatico, di pat&og
comprese nel Decreto Ministeriale. Sono stati \eiluh modo particolare i farmaci di fascia C, a
totale carico dell'assistito, e quelli non in conmoie in Italia al fine di poterli garantire in grata a
tutte le persone affette da una specifica mala#tia. Oltre al contributo dato direttamente dagli
specialisti coinvolti nella cura e assistenza djgiti con la malattia rara neurologica in esamne, i
Coordinamento Malattie Rare ha provveduto allasiewie bibliografica della letteratura scientifica
utilizzando il metodo ormai codificato e utilizzaémche in altre realta scientifiche dell’Evidence
Based Medicine. Il confronto tra i risultati forinttagli specialisti e quello ottenuto dalla lettera,
ha portato alla prima DGR per le malattie neuralbgin. 2135 del 16 luglio 2084 (tab. 26, 27).

In questo protocollo per la SLA é stata approveBaclofen 10 mg per il sintomo spasticita.
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Tab 26: Prinicipi Attivi approvati in commercio ltalia (allegato DGR 2135/2004)

FARMACO UTILIZZO PROPOSTO dai Centri Accreditati UTILIZZO APPROVATO DAL
2004 TAVOLO TECNICO 2004
. Corea di Huntington Sindrome di Steele-Richardson-
Amantadina

Sindrome di Steele-Richardson-Olszewski

Olszewski

Baclofene 10mg
(25 mg in fascia A)

Adrenoleucodistrofia
Ceroido-lipofuscinosi

Distonia di torsione idiopatica
Gangliosidosi

Leucodistrofie

Sclerosi laterale amiotrofica
Sclerosi laterale primaria
Epilessia mioclonica progressiva
Mioclono essenziale ereditario

Per il sintomo spasticita in
Adrenoleucodistrofia
Ceroido-lipofuscinosi

Distonia di torsione idiopatica
Gangliosidosi

Leucodistrofie

Sclerosi laterale amiotrofica
Sclerosi laterale primaria
Epilessia mioclonica progressiva
Mioclono essenziale ereditario

Ceroido-lipofuscinosi
Epilessia mioclonica progressiva

Per le Epilessie farmaco-resistenti
in:
Ceroido-lipofuscinosi

Clobazam Gangliosidosi Epilessia mioclonica progressiva
Malattia di Alpers Gangliosidosi
Mioclono essenziale ereditario Malattia di Alpers

Mioclono essenziale ereditario

Ceroido-lipofuscinosi
Corea di Huntington

Vitamina E Malattie spinocerebellari (degenerazione Atassia da deficit di vit E (AVED)
spinocerebellare da carenza di vit.E)
Sclerosi laterale amiotrofica

Piracetam Epilessia Mioclonica Progressiva Epitebsioclonica Progressiva
Corea di Huntington Acidos_i Ia’gtich_e primitive
Malattia di Leigh Malattia di Leigh

CoQ10 Sindrome di Kearns-Sayre

Sindrome di Kearns-Sayre
Malattie spinocerebellari

MERFF
MELAS

Levocarnitina

(in fascia A con nota §
limitatamente alla
carenza primaria di
carnitina)

Sindrome di Kearns-Sayre
Malattia di Leigh

Acidosi lattiche primitive
Sindrome di Kearns-Sayre
Malattia di Leigh

MERFF

MELAS

Quetiapina (in fascia
A con piano

terapeutico)

Corea di Huntington

Corea di Huntington

Tabella 27. Principi Attivi approvati non in comneey in italia (allegato DGR 2135/2004)

FARMACO UTILIZZO PROPOSTO dai

Centri Accreditati

UTILIZZO APPROVATO DAL TAVOLO
TECNICO 2004

Acidosi lattiche primitive
Sindrome di Kearns-Sayre
Malattia di Leigh

MERFF

MELAS

Sindrome di Kearns-Sayre

Dicloroacetato Malattia di Leigh

3,4 Diaminopiridina Sindrome di Eaton-Lambert Some di Eaton-Lambert

A marzo 2009 la Giunta Regionale del Veneto ha aggto I'elenco dei medicinali
erogabili con onere a carico del Servizio Sanit&®egionale a soggetti affetti da malattie rare

neurologiche o metaboliche a prevalente interesstomeeurologico. La Giunta Regionale ha
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recepito le proposte formulate dal Tavolo Tecnistituito con il mandato di aggiornare i
trattamenti farmacologici gia approvati con la seftlsl DGR 2135/2004, sulla base sia delle nuove
evidenze scientifiche disponibili in letteraturaectlell’'esperienza dei Centri di Riferimento dei

Presidi accreditati per le patologie in argomento.

Al fine di garantire I'erogazione di tali medicinaihicamente ai soggetti affetti da patologia
rara neurologica o metabolica a prevalente intareesto neurologico che ne necessitano, si
utilizza, come avvenuto fino ad ora, il sistemandinitoraggio e gestione assistenziale dei pazienti
facente capo al Coordinamento-Registro Regionaléepdalattie Rare. Per tale motivo, lo staff del
Coordinamento ha lavorato per I'implementazione sisiema informatico aggiornando le tabelle
dei farmaci erogabili in stato di esenzione. Taeolo, oltre all'indicazione di tutti i prodotti
commerciali presenti sul territorio italiano ha teisuna fase di realizzazione della circolare
regionale che ha esplicitato le modalita erogativéali farmaci da parte dei servizi sanitari. La
nuova delibera & la DGR n. 740 del 24-03-09 coegalid>? (fig. 26). Oltre ai farmaci gia concessi
con la delibera precedente, confermati da un’wdterrevisione, a favore dei pazienti affetti da SLA
sono stati approvati tutta una serie di prodottinatici come indicato in fig. 27: Chinina solfato
per il sintomo crampi muscolari, Baclofene e Tizima per il sintomo spasticita, Amitriptilina,
Imipramina, Scopolamina, Levosulpiride e Atropire jp disturbo della scialorrea, N-acetilcisteina,
Guaifenesina, Propanololo e Metoprololo per leeaoni bronchiali, Flurazepam e Promazina per

il senso di soffocamento notturno.
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Fig 26. Allegato 1 DGR 740/2009

ALLEGATOA alla Dgr n. 740 del 24 marzo 2009
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TABELLA

RISULTATI

Elenco medicinali (come principi attivi) concedibili a carico del Servizie Sanitario Regionale nelle malaitie rare neurelogiche e

metaboliche ad interessamento neurologico

FARMACO

UTILIZZO APPROVATO DAL TAVOLO TECNICO

NOTE

Amantadina

Sindrome di Steele-Richardson-Olszewski

Baclofene 10mg
(La formulazione da 25mg ¢ classificata in
fascia A di nmborsabilita)

Per il sintomo spasticita in

Adrenoleucodistrofia

Ceroido-lipofuscinosi

Distonia di torsione idiopatica

Gangliosidost

Leucodistrofie

Sclerost laterale amiotrofica

Sclerost laterale primaria

Epilessia mioclonica progressiva

Mioclono essenziale ereditario

Clobazam

Per le Epilessie farmaco-resistenti in:

Ceroido-lipofuscinosi

Epilessia mioclonica progressiva

Gangliosidosi

Malattia di Alpers

Mioclono essenziale ereditario

Sindrome di West

Vitamina E

Atassia da deficit di vit E (AVED)

Piracetam

Epilessia Mioclonica Progressiva

CoQ10

Acidosi latfiche primitive

Malattia di Leigh

Sindrome di Kearns-Sayre

MERFF

MELAS

Levocarnitina

(zain fascia A di nmbersabilita con nota
Aifa § limitatamente alla carenza primaria di
carnitina)

Acidosi lattiche primitive

Sindrome di Kearns-Sayre

Malattia di Leigh

MERFF

MELAS

Quetiapina Corea di Huatington
3.4 Diaminopiridina Sindrome i Faton-Lambert
L-DOPA Ceroido-lipofuscinost
) Sindrome di Steele-Richardson-Olszewski
Levoarginina MELAS
Idrocortisone Sindrome di West
Olanzapina Corea di Huntington
Aloperidolo Corea di Huntington
. _ Sono concedibili a1 pz in trattamento anche
Prednisone Distrofie muscolari i . . .
gastroprotettori, calcio e vit. D.
. ) Sono concedibili ai pz in trattamento anche
Deflazacort Distrofie muscolari i . . .
gastroprotettont, calcio e vit. D.
Carbamazepina Distrofie miotoniche
Fenitoina Distrofie miotoniche
Mexiletina Distrofie miotoniche

Chinino solfato

Distrofie miotoniche

Sodio oxibato (in commercio medicinale
orfano per narcolessia)

Narcolessia

Rufinamide (in commercio medicinale
orfano per Sindrome di Lennox-Gastaut)

Sindrome di Lennox-Gastaut
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Fig 27. Trattamenti sintomatici approvati per le laitie rare neurologiche

FARMACO UTILIZZO APPROVATO DAL TAVOLO TECNICO NOTE

Terapia sintomatica der crampi muscolari in tutte le malattie neurologiche del
Chinina solfato DM 279/2001.

Esempi: SLA, sclerost laterale primaria

Terapia sinfomatica della spasticita in futte le malathe neurologiche del DM
Tizamdina 279/2001.

Esempi: SLA, sclerosi laterale primaria

Terapia sintomatica della scialorrea in tutte le malattie neurologiche del DM
Amitriptilina 279/2001.

Esempi: SLA. sclerosi laterale primaria

Terapia sintomatica della scialorrea in tutte le malattie neurologiche del DM
Imipramina 279/2001.

Esempi: SLA. sclerosi laterale primaria

Terapia sintomatica della scialorrea in tutte le malattie neurologiche del DM
Scopolamina 279/2001.

Esempi: SLA. sclerosi laterale primaria

Terapia sintomatica della scialorrea m tutte le malattie neurologiche del DM
Atropina 279/2001.

Esempi: SLA. sclerosi laterale primaria

Terapia sintomatica della scialorrea in tutte le malattie neurologiche del DM
Levosulpiride 276/2001.

Esempi: SLA. sclerosi laterale primaria

Terapia sintomatica delle secrezioni bronchiali in tutte le malattie nenrologiche
N-acetilcisteina del DM 279/2001.

Esempi: SLA, sclerosi laterale primaria

Terapia sintomatica delle secrezioni bronchiali in tutte le malattie neurologiche
Guaifenesina del DM 279/2001.

Esempi: SLA, sclerosi laterale primaria

Terapia sintomatica delle secrezioni bronchiali in tutte le malattie neurologiche
Propranololo del DM 279/2001.

Esempi: SLA, sclerost laterale primaria

Terapia sintomatica delle secreziomi bronchiali in tutte le malattie neurologiche
Metoprololo del DM 279/2001.

Esempi: SLA, sclerost laterale primaria

Terapia sintomatica del senso di soffocamento nottumo in tutte le malattie
Flurazepam neurclogiche del DM 279/2001.

Esempi: SLA, sclerosi laterale primaria

Terapia sintomatica del senso di soffocamento nottumo in tutte le malattie
Promazina neurclogiche del DM 279/2001.

Esempi: SLA, sclerosi laterale primaria

I Medico certificatore di un Centro di Riferimentell’Area Vasta accreditato per le
patologie rare neurologiche o metaboliche a prexelenteressamento neurologico, che abbia in
carico un paziente che necessiti di un farmacaigwchella Tabella di cui alla DGR n. 740/2009,
deve provvedere alla stesura di un Piano TerameR@rsonalizzato (PTP), utilizzando la funzione
specifica predisposta nel sistema informatizzatdgprescrizione dei trattamenti per i pazienti co
diagnosi di malattia rara, ad uso dei Centri aa#ati con accesso al sistema.

| Piani Terapeutici Personalizzati, che contengdiaomaci di cui alla Tabella allegata, sono
da ritenersi validi quando redatti dagli specialii Centri di Riferimento dell’Area Vasta per le
patologie in oggetto, e i Piani Terapeutici rilascida Centri di Riferimento dellArea Vasta
appartenenti a realta extraregionali non ancoréegale al sistema informatico o non ancora
provviste del modulo informatizzato per la presome dei trattamenti per i pazienti con diagnosi di

malattia rara.
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2.3.2 Delibera di Giunta Regionale Regione Venet2095/2011

Con Pubblicazione nel Bur n. 98 del 27/12/201Régione Veneto ha emanato la Delibera
della Giunta Regionale N. 2095 del 07 dicembre 2B1ton oggetto “Ottimizzazione ed
informatizzazione del percorso assistenziale dediesone affette da sclerosi laterale amiotrofica e
sua condivisione tra i diversi servizi coinvoltidesposizioni per realizzare una gara centralizzata
regionale per la fornitura di comunicatori”. Cotetgrovvedimento la Regione si &€ impeganta ad
organizzare il percorso assistenziale, condivigd dliversi servizi coinvolti, delle persone aféetta
sclerosi laterale amiotrofica e ne informatizzagéstione, incaricando inoltre il Centro regionale
Acquisti per la Sanita ad espletare le proceduregadizzare una gara centralizzata regionaleger |
fornitura di comunicatori.

Nel testo della delibera viene specificato chedgiBne si impegna:

1. di attivare I'organizzazione per I'implementaeael percorso assistenziale delle persone
con Sclerosi Laterale Amiotrofica (SLA) nella Reggodel Veneto quale previsto nell'Allegato A
riportato di seguito;

2.di predisporre il sistema informatizzato perergprso assistenziale comune e condiviso
tra i diversi servizi coinvolti della Regione edartella clinica condivisa,

3.di dare incarico al Coordinamento Regionale panalattie rare di curare I'organizzazione
e di predisporre il sistema informatizzato nell'@mlolell'attivita del Registro e del Coordinamento
per la gestione del percorso assistenziale detkope affette da SLA;

4.di garantire la fornitura di adeguati comunicitsia simbolici che a puntamento ottico, a
seconda delle necessita dei pazienti, nei limifinitedal protocollo contenuto nell’'Allegato A all
presente deliberazione, della quale costituiscte pategrante e sostanziale, dai soggetti autdrizza
a prescriverli (centri di riferimento e struttureservizi della riabilitazione) riconosciuti all'@rno
del percorsiSLA in base all'assetto organizzatmplementato dal Coordinamento Regionale per le
malattie rare e prescritti nell'ambito del piansistenziale all'interno dell'applicativo dedicatte a
malattie rare;

5.di incaricare, in base alle disposizioni della @492 del 19 ottobre 2010, il Centro
regionale Acquisti per la Sanita ad espletare cgalure per realizzare una gara centralizzata
regionale per la fornitura dei comunicatori, sialsolici che a puntamento ottico, necessari stimati
per le persone affette in Regione nel 2012 e n&B20niformando le caratteristiche e assicurando i
migliori prezzi di fornitura,

6. di dare incarico al Coordinamento Regionalel@enalattie rare di prendere contatto con

gli uffici INPS regionali per addivenire ad un censo tra 'amministrazione Regionale e I'INPS
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sulla definizione di pattern di gravita delle persocaffette necessari per richiedere il beneficio
dell'invalidita civile e/o dell'handicap e la pdsista di invio diretto delle richieste di invaligi
civile e/o handicap, su consenso del paziente,cdatri di riferimento alle Commissioni di

Invalidita civile.

ALLEGATOA alla Dgr n. 2095 del 07 dicembre 2011PERCORSO ASSISTENZIALE DELLE
PERSONE CON SCLEROSI LATERALE AMIOTROFICA (SLA)

Cartella clinica

1) Dati anagrafici, data della diagnosi.

2) Segni e Sintomi, organizzati per apparato eadtene funzionale.

3) Assessment funzionale: la scala approvata dgdpgr di lavoro € ALSFRS-R (ALS Functional
Rating Scale-Revised), e sara inserita e compdaliirettamente nell'applicativo e infine
stampabile in formato PDF. Questa scala € costitdé 12 item, ognuno dei quali indaga una
specifica funzione e presenta un punteggio da ORistilta essere una scala di facile esecuzione,
somministrabile al paziente o a un suo familian®e necessita di alcuna strumentazione.

4) La seconda scala presa in esame e stata la MW&ihual Muscular Testing), che valuta la
capacita del sistema nervoso di adattare la foruscolare alle variazioni di pressione esercitate
dall’esaminatore. Vengono presi in esame i movimgirdlcuni muscoli (gli estensori del collo, gli
estensori del polso e delle dita e i dorsiflessieti piede) e viene dato un punteggio, secondo un
range numerico stabilito, in base alla forza con icumovimento viene eseguito. La MMT e
indipendente da strumentazione meccanica e pudeesseguita in qualunque condizione, anche
presso il domicilio del paziente.

4) Esami strumentali (spirometria, saturimetriatunota) ed ematochimici.

5) Comorbilita specifiche del paziente considerato.

6) Parametri come peso, altezza, BMI.

Funzionamento
Sono stati definiti dei pattern specifici di gravitlinica del paziente (lieve, media, grave), atten

dall'intersezione di variabili diverse (score ALSER e/o segni e sintomi e/o0 menomazioni e/o
comorbidita), sulla base dei quali il sistema progon modo automatico dei percorsi di “best
practice” (definiti dall'integrazione di linee-guad protocolli, evidenze in letteratura e
dall’'esperienza dei clinici del gruppo di lavorggsi individuano all'interno del sistema delle tesci
a seconda dei bisogni dei pazienti: trattamentnéanologici, presidi/ausili (con collegamento con
gli uffici ausili aziendali e i riabilitatori), inalidita civile (con collegamento con le commissidni

invalidita), unita valutativa multidimensionale (cocollegamento con i distretti), visite
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specialistiche. Il sistema permettere, inoltre,i aglecialisti contattati di vedere, attraverso un
accesso al sistema creato ad hoc per questi nteni,ue informazioni (report, epicrisi o relazen
utili per la gestione del paziente (scale funzignariabili cliniche: segni, sintomi, etc.).

Il sistema si ripropone non tanto di suggerire entcc tipo di terapia al professionista, fermo
restando che i protocolli sono stati condivisi erapati all'interno del gruppo di lavoro, quanto di
fare in modo che non manchino ai pazienti i tradath essenziali e che ci siano equita ed
omogeneita prescrittive. Inoltre, in questo modofdrmazione fa da collante tra i servizi. Ogni
operatore gestisce l'informazione che lo riguardailesistema rende comune l'informazione,
generata da altri, agli operatori che la necessifzar decidere. Tale approccio evita che siano il
paziente o la sua famiglia a fare da collante trageratori e i servizi, permette la gestione di u
protocollo clinico di best practice in modo condivj rende disponibile I'informazione in tempo
reale poiché elimina la latenza temporale dovui@aakaggio dell’informazione attraverso percorsi

diversi.

Percorsi di “best practice”
Vengono riportati degli schemi che rappresentambeljrazione tra lo score ottenuto in uno o piu

item di ALSFRS-R, sintomi, segni, esami strumentdimorbilita e la conseguente attivazione dei
vari percorsi di “best practice” (si veda FLOW CHAR pg. 53).

2.3.2 Attivita centro informazioni

A partire dal 2002, il Registro Malattie Rare deRagione Veneto ha attivato un centro
informazioni gestito direttamente dal personale iswediel Registro. Il servizio viene realizzato
attraverso una linea telefonica dedicata attiviaitgiorni dal lunedi al venerdi, con turni dipissta
programmati. Il servizio ha lo scopo di fornire salenza in linea sia a pazienti e loro familiaa si
ai professionisti dei Centri accreditati e delleereerritoriale dei servizi. Tale servizio &€ penspér
rispondere a quesiti riguardanti il funzionamentel &istema di certificazione-esenzione-
monitoraggio, I'organizzazione della rete di agsigh per i pazienti con malattie rare, i diritti
previsti dalla normativa, sia nella fase di aceaeato diagnostico sia dopo la diagnosi di malattia.
Svolge inoltre, in risposta a richieste specifichécerche bibliografiche mirate relative
all’epidemiologia, alla storia naturale, alle pbd#a terapeutiche riguardanti particolari malatti
rare, coordina le attivita dei Gruppi di Lavoro wblta in volta attivati per la realizzazione di
protocolli diagnostico-terapeutici. Gli utenti dsagdrvizio sono pazienti o loro familiari, associazio
di utenza, medici dei Centri accreditati costitudatrete regionale, professionisti dei Distretti
socio-sanitari, medici di medicina generale e pedih libera scelta. Il servizio dispone inoltre d

un indirizzo di posta elettronica dedicato (matatire @ pediatria.unipd.it).
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Per quanto riguarda la linea telefonica, ogni clatamicevuta viene registrata attraverso un
Database Access predisposto ad hoc contenentegleerge informazioni: data della telefonata,
nominativo della persona che chiama e del medieoridponde, oggetto della richiesta, modalita
del contatto, eventuale materiale spedito, contema dettaglio della risposta fornita, richiesta
dell'utente di essere ricontattato in caso di wreinformazioni disponibili. Il Database permette
effettuare vari tipi di ricerca per contenuti e \y®nienza delle richieste. Vengono effettuate rionio
periodiche tra i medici coinvolti nelle attivita Idgervizio allo scopo di analizzare e discutere le
problematiche emerse dalle telefonate ricevute rergaigere protocolli di risposta in caso di

richieste ricorrenti.

Dall'attivazione iniziale, nel corso dei vari aninservizio ha visto un incremento della sua
attivita. Nellanno 2009 il Servizio di Help Lineahricevuto circa 600 telefonate. Le telefonate
hanno avuto una durata media di 20 minuti ciasg@anraun totale di 30000 minuti anno vale a dire
500 ore anno, cioé oltre 3 mesi di lavoro/uomo cltdi solamente al telefono. Nel 2009 c’e stato
un aumento complessivo del 10% delle telefonatgetis al 2008. Nell’'anno 2010 il Centro
Informazioni ha ricevuto circa 3.170 telefonate.tekefonate hanno una durata media di 15 minuti
ciascuna per un totale di 792 ore anno, cioé dltreesi e mezzo di lavoro/luomo dedicato.

Da circa 2024 email iniziali annue, con una mediaita 6 e-mail al giorno si &€ passati a 7371
mail (40% da parte dei pazienti e 60% da partepdratori sanitari) con una media di 20 e-mail al

giorno riguardanti quesiti specifici sulle malattage nel corso dell’anno 2010.

Nell’anno 2008 il Registro ha ricevuto circa 308 faalattie rare (20% da parte di pazienti e
80% da parte di operatori sanitari), 640 nell’a@2@d0. Nel corso del 2010 i fax ricevuti sono piu
che raddoppiati rispetto al 2009, probabilmente e#etto dell'ulteriore implementazione del

sistema informatizzato.

Si riportano infine delle specifiche di attivital @entro informazioni per I'anno 2011.

Modalita di richiesta

informazioni N %
e-mail 1.183 24,2
telefonate 3.056 62,5
fax 650 13,3
Totale 4,889 100
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Tipologia utente %
Operatori Distretto Socio-Sanitario 19,9
Operatori Farmacia Ospedaliera 8,5
Operatori Servizio Farmaceutico Territoriale 11,1
Operatori Centri di Riferimento Regionali per MamaRara 30,6
Pazienti, Associazioni di pazienti 30,0
Totale 100
Provenienza utente %
Veneto 91,0
Fuori Veneto 8,7
Estero 0,3
Totale 100
Motivo richiesta %
informazioni sui trattamenti 34,4
informazioni sul sistema informatico regionale 31,2
informazioni sui centri accreditati 13,4
informazioni sui benefici 11,0
informazioni sulla malattia 51
informazioni su eventi 3,5
informazioni su associazioni 0,6
supporto 0,5
richiesta dati 0,3
Totale 100
Eta del paziente %
pediatrico 25,3
adulto 74,7
Totale 100
2.3.2 Sito web

La disponibilitd di informazioni riguardanti la ga malattia € un’esigenza fortemente e
continuamente espressa dai pazienti affetti dattie@la@re. L'informazione per essere utile deve
essere attendibile, di buona qualita, pertinento#mente disponibile e comprensibile. Tale
necessita di informazione é parallelamente aveeditche da molti professionisti sanitari, che si
trovino in qualche modo coinvolti in aspetti spaxitli presa in carico di pazienti con diagnosi di
malattia rara. L’informazione diventa pertanto ulengento essenziale per il miglioramento
dell'assistenza fornita ai pazienti. In tale prape Internet rappresenta uno strumento facilmente
accessibile, utile sia per i pazienti che per i itiegkel supportare la ricerca di informazioni sulle
malattie rare in generale o su forme specifichpadologia. Per rispondere a tali esigenze, a partir
dal maggio 2001, il Registro Malattie Rare del teriea realizzato un sito dedicato disponibile in
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lingua italiana ed in lingua inglese. Il sito pneteunbverviewsulla tematica, sulla legislazione
nazionale, sui farmaci orfani, Bnk con i piu autorevoli siti sul’argomento, nazionad
internazionali. Contiene inoltre informazioni deftate sulle singole patologie riconosciute come
rare in Italia. Ogni patologia ha una scheda agditdai seguenti contenuti informativi: nome e
sinonimi della malattia, definizione, storia natarad epidemiologia, segni e sintomi, eziologia,
metodologie diagnostiche e diagnosi prenatale pi@racodici di classificazione internazionale
(ICD-9, ICD-9-CM, ICD-10), bibliografia. Nel corstel 2009 e stata implementata all'interno del
sito la funzione di ricerca dei presidi accredipar tutte le regioni italiane per nome di malattiea

el/o per codice di esenzione. Tale funzione € séatiizzata soprattutto per consentire che i pazient
con sospetta malattia rara o gia con diagnosi dattiea rara possano accedere nella maniera piu
semplice e rapida possibile alle strutture deputata presa in carico e al rilascio della
certificazione, presupposto per I'ottenimento demndfici previsti per legge. Nello stesso modo e
possibile anche consultare tutte le delibere dieatitamento delle regioni italiane. Rispetto altan
precedente, é stata perfezionata anche la fundidlerca" consentendo la ricerca sia con il "nome
intero" della malattia, sia con "inizia per", "fatie con" e "contiene". Questa funzione consente di
verificare se una malattia rara gode di un codicesdnzione per la legge italiana e di trovare la
scheda della malattia con tutte le sue informazioni

Nel corso dell’lanno 2006 si sono avuti in mediacd8tatti al giorno che sono divenuti 54
nell’anno2007. Nel corso dell'anno 2008 si sono avuti irdraecirca 40 contatti al giorno. A partire
dal giugno 2008 e stata pianificata e realizzatangrla migrazione del sito dal linguaggio di
programmazione ASP/SQLserver a PHP/Oracle e psoverfine dellanno lo spostamento dei codici
sorgenti da server Microsoft a server Linux intéignall’architettura che supporta anche 'applicati
stesso delle Malattie Rare. Per tale motivo il nondel sito €& stato cambiato in
http://malattierare.regione.veneto,itpur continuando a essere raggiungibile anche pdatedente
indirizzo (http://malattierare.pediatria.unipd.it)

Nel corso delllanno 2009 si sono avuti 78.500 agicesn una media di 215 accessi/die.
Maggio e stato il mese con maggiori accessi: 11R&8.corso dell’anno 2010 il sito ha avuto
209.000 visitatori, con una media di 573 accessi/lovembre e stato il mese con maggiori
accessi: 19.951. Le pagine piu visitate sono dtatechede informative specifiche sulle singole
malattie rare e la lista dei centri accreditatimibtore di ricerca piu utilizzato per arrivare abs
web del Registro Malattie Rare e stato Google, mensiti internet che hanno maggiormente
indirizzato gli utenti sono stati i siti delle asswioni d'utenza e il sito malattie rare delltlstip

Superiore di Sanita.
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2.3.3 Formazione utenti

Prima dell’avvio del sistema informatico nel 200%tato diffuso, ai vari utenti abilitati
all’'uso, un manuale guida dell’applicativo certe#mone-esenzione.
Nel bimestre settembre-ottobre 2006 si e sclet@devia fornula dei corsi di formazione per
I'utilizzo del nuovo sistema informatizzato regibmaer la certificazione-esenzione-registrazione
dei pazienti affetti da malattie rare e la gestiorfermatizzata dei piani terapeutici e delle ejgicr
cliniche. Gli incontri si sono svolti nellaula dittica informatica della Palazzina dei Servizi
dellAzienda Ospedaliera di Padova.
| corsi sono stati organizzati nel seguente modo:
a) una prima sessione di incontri dall'll settembr@&2@l 15 settembre 2006 che ha visto
convocati 42 utenti dei Servizi Farmaceutici Teni#li delle 21 ULSS della Regione
Veneto, 213 operatori di Distretto suddivisi in noece personale amministrativo delle
stesse ULSS del Veneto e 40 amministrativi delledJ@perative accreditate;
b) una seconda sessione di incontri svoltasi dal ft@rabre 2006 al 21 settembre 2006 che ha
visto convocati nel complesso 180 medici delle &@perative accreditate;
C) un incontro organizzato il 3 ottobre 2006 con i RBsponsabili delle Unita Operative
accreditate;
d) un incontro organizzato il 10 ottobre 2006 con ir@8ponsabili e medici del Dipartimento
di Pediatria di Padova.
Ogni operatore e stato invitato personalmente aum lattera di convocazione spedita via posta
elettronica e via posta ordianria e la sua presénztata confermata tramite telefonata. Ogni
incontro ha visto la presenza di circa 30 partetipghe hanno potuto disporre ciascuno di una
postazione con computer; ad ogni utente e stateegmato del materiale informativo predisposto
dal Registro Malattie Rare della Regione Venetanditeriale consisteva in copia delle Delibere
Regionali inerenti le malattie rare, un’esercitagioda svolgere durante l'incontro riguardo
I'utilizzo dell’applicativo e la password strettante personale per I'accesso al programma.
Oltre alla possibilita di approfondire la conosceuielle leggi nazionali e regionali specifiche leger
malattie rare, si sono discusse le criticita dieiesse specifico sollevate dai partecipanti
permettendone il loro chiarimento ed infine, nonnmémportante, ogni utente ha potuto esporre
eventuali osservazioni sull’'applicativo testatoe cdono state raccolte in moduli appositamente
predisposti.

Nel 2007 hanno partecipato agli incontri di fomeaie 265 persone cosi suddivise: 25 utenti
dei Servizi Farmaceutici Territoriali, 114 profesmssiti operanti nella rete territoriale delle cure

primarie, 11 amministrativi in servizio presso laitd Operative accreditate, 63 medici delle Unita
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Operative accreditate, 37 Responsabili delle UGiperative accreditate, e 15 tra responsabili e
medici del Dipartimento di Pediatria di Padova. |blstesso anno ma nel mese di masaoo stati
organizzati dei corsi di formazione per gli uteditiBolzano in previsione dell’attivazione del nuovo
sistema per la certificazione-esenzione-registrezidei pazienti affetti da malattie rare e la gesti
informatizzata dei piani terapeutici e delle emicdliniche. Tali incontri hanno visto la parteapane
come relatori e formatori il personale del centradCdordinamento Malattie rare. Gli incontri hanno
visto la partecipazione in sessioni diverse a sg@@atel ruolo di complessivamente 139 utenti cosi
suddivisi: 38 operatori (medici e amministrativi)Ristretto; 101 utenti dei Centri accreditati (nmec
Responsabili di Unita operative). Ad ogni utentésistema € stato consegnato il materiale normativo
oltre ai manuali specifici di utilizzo del sistem@li incontri si sono svolti presso una sede dothta
postazioni informatiche messa a disposizione daka di Bolzano.
Nel corso del 2008 il sistema é stato attivato anoh P.A. di Trento. Analogamente a quanto
predisposto per Bolzano anche a Trento sono stgan@zati per gli utenti coinvolti i corsi di
formazione per l'utilizzo del nuovo applicativo. Tkento gli utenti formati sono stati complessivateen
100, di cui 38 dei Distretti e 64 dei Centri acdratl

A maggio dell’anno 2010 il sistema informativo pemalattie rare e stato implementato di
un altro modulo informatizzato quello relativo abfo Terapeutico Personalizzato. Alla luce di
guesto nuovo elemento introdotto si sono organiz&tcorsi di formazione che hanno coinvolto,
in differenti periodi di tempo, tutti gli utenti ehusufruiscono di tale sistema informatico.
Le diverse figure professionali, implicate nel meso assistenziale del soggetto con malattia rara,
sono state organizzate in gruppi, in base al poogettore professionale: medici dei centri
accreditati, farmacisti del servizio farmaceuticepedaliero, figure professionali operanti nel
territorio (medici di distretto, personale ammirasivo, farmacisti del servizio farmaceutico
territoriale). Le attivita formative sono iniziaie Veneto a dicembre 2010, con la prima sessione
del corso, e sono stati formati 90 medici certifica appartenenti alle UO accreditate. Per
organizzare le varie sessioni dei corsi di formagié stato utilizzato un programma web chiamato
"doodle". Tale programma ha consentito di crearealendario per l'autoiscrizione dei partecipanti
al corso facendo in modo che ognuno scegliess®iihg e la fascia oraria preferita, all'interno
degli appuntamenti pianificati. Il link per conreali al sito web e stato inviato a tutte le dirazi®
le segreterie delle Unita Operative accreditate \dateto assieme alla lettera di convocazione.
Attraverso il link, ogni singolo operatore si erito esprimendo la preferenza per un solo turno
(per un massimo di 30 persone a turno). Nel megermhaio 2011 sono stati formati altri 20 medici
certificatori, nel mese di marzo sono stati fornf2éi operatori di distretto, di cui 48 personale
amministrativo, 34 medici di distretto, 13 farmaictiel Servizio Farmaceutico Territoriale.
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Con l'avvento del nuovo modulo informatico si € dimvampliare 'accesso al sistema informatico
delle Malattie Rare ai farmacisti operanti nei sarfarmaceutici ospedalieri. Per quanto riguarda
gli operatori da abilitare sono stati presi comtatin tutte le Farmacie presenti sul territorio
regionale e attraverso i responsabili sono statialhi i dettagli dei vari servizi e i nominativetle
persone da abilitare. Nel mese di febbraio 2010 steti formati 94 farmacisti.
Un’altra figura nuova per il sistema informativo latéie rare € rappresentata dagli autorizzatori,
che sono stati individuati tra i Direttori Sanitdelle ULSS Regionali e il cui compito € quello di
vagliare tutte quelle richieste di prestazionindrma non esentabili per il paziente, e che invece,
data la particolarita della manifestazione delkologia in quel preciso paziente, dove il trattatoen
assume caratteristiche di essenzialita, il medertificatore ritiene di dover chiedere in esenzione
(in base alla nota prot. 305255/50070202 dell’1/£2068)
Per individuare gli autorizzatori, sono stati caétatta tutti i Direttori sanitari delle 21 ULSS del
Veneto e dopo aver loro spiegato le caratteristitdigorogetto sono stati abilitati all'uso del st
o loro personalmente o un loro delegato nominabmoSstate loro inviate login e psw personali e
via mail una breve presentazione per spiegare &xepura informatica nel dettaglio. Gli
autorizzatori formati sono stati complessivamerite 2

Nel corso del 2011 sono stati sostenuti corsi dnfizione anche per gli utenti delle altre
regioni collegate al sistema informativo e nelle@fico la regione Liguria, la Regione Campania e
la Regione Puglia.

2.4 1l sistema informatico

2.4.1 Funzioni del sistema

Il sistema informatico, in ottemperanza al Decrdmisteriale n 279/2001, consente
innanzitutto di rilasciare al paziente con confeadiagnosi di SLA, il certificato di Malattia Rar
attribuendo al paziente il suo codice di esenzibhreserimento di tale certificato e del tutto siou
e corretto poiché puo essere inserito solamenspéeaalisti di Centri riconosciuti Accreditati dar
malattia rare da certificare. In questa fase pesmebltre allo specialista, con tutta una serie di
controlli, di inserire i dati nella modalita piu rtetta ed esaustiva possibile per riconoscere in
maniera inequivocabile 'utente e le informaziaportate sul certificato sono chiare e specifidhe.
certificatore, con collegamento al sito internet @mordinamento per le malattie Rare della
Regione Veneto, propone tutti i nomi di malattiearasplicitati (SLA autos. dominante, SLA con
demenza frontotemporale autos. dominante, SLA @methza frontotemporale e parkinsonismo
autos. dominante, SLA X-linked, SLA giovanile didi 1 autos. recessiva, SLA giovanile di tipo 2

autos. recessiva, SLA giovanile di tipo 3 autosessiva, SLA giovanile autos. dominante non
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bulbare con esordio prima dei 25 anni) e rientrabdl codice di esenzione e offre inoltre
informazioni riguardanti la patologia, ad es defione, cause, sintomatologia, terapie, ricavate
dalla letteratura scientifica e che possono essgento per lo specialista per eventuali
approfondimenti. E fondamentale infatti che la d@is di malattia scelta sia la pil corretta
possibile poiché a questa si legano poi i bengfigvisti dai protocolli sia diagnostici che
terapeutici adottati dai Centri Dell’Area. Una wbalvati in modalita definitiva i dati inseritl, i
certificato puo essere da una parte stampato eegnat al paziente che lo pud conservare e
utilizzare ogni volta lo ritenga necessario, e 'dhth, grazie alla condivisione dell'informazione
con i servizi territoriali della sua ULSS di resida, gli sono riconosciuti in tempo reale i beriefic
previsti da tale codice. Il certificato infatti @ta dare tutte le informazioni in chiaro al paien
permette il primo passo per entrare nella retesdeiizi che la regione offre ai portatori di makatt
rara.

Una delle funzioni, in parte gia presente nel gisteattualmente online e di futura
integrazione con delle sezioni specifiche per I&S& la cartella clinica che consente di gestire le
informazioni cliniche del paziente. In tale sch@dasono essere inseriti i vari controlli cliniciecih
paziente esegue, con la possibilita di specificaedettaglio i segni, i sintomi, le comorbiditdee
menomazioni riscontrate nei pazienti. Tale procadéirestremamente veloce e facilitata da un
albero messo a disposizione dei clinici che catalogari disturbi secondo I’Apparato interessato,
I'Alterazione compromessa fino al dettaglio sp@afiPossono essere inseriti tutti i segni presenti
nel soggetto malato, cercando nei vari apparatiumpercano anche per testo direttamente
inserendo il disturbo rilevato. Per quanto riguael&€omorbidita, il sistema é stato implementato
con la classificazione ICD9-cm delle malattie, gaanto riguarda le Menomazioni e invece stato
utilizzato un sistema di classificazione dato dat#érazine dell'lCF e dellICDH. Come indicato dal
protocollo assistenziale realizzato per la SLA,sistema sara implementato per permettere
'inserimento dei dati relativi alle scale funzidinehe sono state approvate dal Gruppo di Lavoro
degli specialisti e inserite nella Delibera Regien2095/2011: ALSFRSr E MMT. Per la Scala
ALSFRSr sara possibile inserire il punteggio de$tulbo rilevato legato alle funzioni: del
Linguaggio, della Salivazione, della Deglutiziorgxrivere a Mano, Tagliare il cibo e usare gli
utensili-senza PEG, Preparare il cibo e usare ghgili-con PEG, Abbigliamento e igiene
personale, Girarsi nel letto e aggiustarsi le depe€amminare, Salire le Scale, Dispnea, Ortopnea,
Insufficienza respiratoria. Della seconda, la MMManual Muscle Testing, saranno inseribili i tre
settori che si & definito di voler indagare: i malsestensori del collo, i muscoli estensori dellspo
e delle dita e i muscoli dorsi flessori del pieDeseguito vengono riportate le schermate, in fiise

progettazione, da inserire sempre all'interno detlaeda clinica del paziente.
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SCALE FUNZIONALI Close

P
Ricerca Guidata 5
Scala ALSFRSr %
Scale | |
ltem | Linguaggio v
Ricerca Libera
Ricerca testo | ! [ Ricerca _]
Elenco Disurbi
|4 | Processo fonatorio norm. |
] | 3 ! Alterazione evidenziabile del linauaa |
[=] |2 i Linguaggio intellegibile con ripetizio |
| !l_l__lhiqgﬂaggio assggi_qto a comunicazitnon vocal |
0 ! Impossibilita ad un linguaggio ut |
< | >
SCALE FUNZIONALI Close
s
Ricerca Guidata =
Scala ALSFRSr 5
Scale | |
Item |_Deglutizione e
Ricerca Libera
Ricerca testo | ! [ Ricerca ]
Elenco Disur bi
1|4 E-Normale |
= |3 ! Iniziali broblemi alimenta-occasionalmente va di trave |
] |2 i Necessita di modificare consistenza della die |
A |1___| Necessita di alimentazione enterale supplementare |
|0 ! Non_in arado di dealuti-alimentazione enterale o parente |
: ¥
< >
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SCALE FUNZIONALI Close

F
Ricerca Guidata -
Scala ALSFRSr |
Scale | |
ltem | Scrivere a mano v
Ricerca Libera
Ricerca testo | | [ Ricerca ]
Elenco Disurbi
1|4 | Normale |
El | 3 ! Rallentato o approsimati-parole tutte leggibi |
|2 i Non tutte le parole sono leqail |
Al | 1 i In grado di afferrare la peama non di scrive |
| 0 I Incapace di afferrare la per | j
M
€ | >
SCALE FUNZIONALI Close
= . A
Ricerca Guidata -
. Scala ALSFRSr |
Scale | |
Item |-Tag|iare il cibo e usare gli utensili-senza PEG w
Ricerca Libera
Ricerca testo | | [ Ricerca ]
Elenco Disurbi
[1]a | Normale |
E | 3 ! Un po’ rallentato e aoffo senza necessita di |
| |? i Taglia la maggior parte dei cibi in modo rallentatqoffc-serve un certo aiu |
|:| | 1 i Il cibo e taaliata da altri ma se lo norta lentameaaila hocc: |
|0 | Deve essere nutrito | i
]
£ >
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SCALE FUNZIONALI Close

P
Ricerca Guidata =
. Scala ALSFRST |
Scale | |
Item |-Preparare il cibo e usare gli utensili-con PEG w
Ricerca Libera
Ricerca testo | ! [ Ricerca ]
Elenco Disur bi
[1]a iNormal( _ |
E |3 ! Maldestra. ma eseaue le manipolazioni da |
| |? i Necessario certo ¢o con dispositivi di fissaggio e chius |
] |1_ _il_n arado di fornire un minimo aiuto a chi lo ass |
| 0 I Incapace di eseauire qualsiasi aspetto di auestbiti |
M
£ | 3
SCALE FUNZIONALI Close
]
Ricerca Guidata =
Scala ALSFRSr w
Scale | |
Item |_Abbigliamento ed igiene personale w
Ricerca Libera
Ricerca testo | ! [ Ricerca ]
Elenco Disur bi
[1]|a | Normale |
] | 3 ! Cura se stesso in modo indipendente e completsfooro o ridotta efficien: |
] |2 i Necessita di assistenza non continuativa e di sustitutiv |
|l |1___I Necessita di aiuto consistente per la cura |
[0 | completamente dipendente |
M
< >
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SCALE FUNZIONALI Close

F
Ricerca Guidata =
. Scala ALSFRSr |
Scale | |
Item |'Girarsi nel letto e aggiustarsi le coperte v
Ricerca Libera
Ricerca testo | ! [ Ricerca J
Elenco Disur bi
[]a | Normale _ |
El | 3 ! Un po’ rallentato e aoffo ma non necessita di ¢ |
& |? i Puod girarsi da solo o sistere le coperte ma con grande diffict |
|:| | 1. - I P10 iniziare il movimentp ma non airarsi o sistemlarconerte |
| 0 ! Comnletamente dinende |
bl
£ | >
SCALE FUNZIONALI Close
- - A
Ricerca Guidata =
. Scala ALSFRSr a |
Scale | |
ltem |-Camminare w
Ricerca Libera
Ricerca testo | ! [ Ricerca ]
Elenco Disurbi
|4 | Normale _ |
[1]3 | miziali difficolta nella deambulazior |
E] |7 i Cammna con necessita di assistenza (con ausilio e |
] !l___iiqlo_movimenti_@g_zionali che non permettono lardbalazione |
[0 | Nessun movimento utile e finalizzabile agli Al |
M
€ >
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SCALE FUNZIONALI Close

o
Ricerca Guidata

. Scala ALSFRSr |
Scale | |
ltem I-Salire le scale =
Ricerca Libera
Ricerca testo | | [ Ricerca J

Elenco Disur bi

[]a | Normale _ |
=lE ! Rallentat_ |
] |? iLieve instabilit: ~ ] |
Al | 1 I Necessita di assistenza (compreso uso mancorrente) |

| 0 I Non_puo farl | T

W

< | ¥

SCALE FUNZIONALI Close

-
Ricerca Guidata

Scala ALSFRSr 5
Scalz | o]
ltem I-Dispnea v
Ricerca Libera
Ricerca testo | | [ Ricerca _]

Elenco Disiur bi

[]a I-Assentn |
O | 3 ! Dispnea durante la deambulazi |
> | Dispnea durante attivita AC |
|:| | 1 I Disnnea a ripnso anche in nosizione sediita o ¢a |

| 0 I Disnnea sianificativ-da considerare la ventilazione assi | 7

W

< ¥
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SCALE FUNZIONALI Close

-
Ricerca Guidata

Scala ALSFRSr %
Scale | o]
ltem |-Ortopnea w
Ricerca Libera
Ricerca testo | ! [ Ricerca _]

Elenco Disurbi

|4 | Assent |
O | 3 ! Respiro corto durante il sonno nottu-non it di 2 cuscil |
[=] |7 i Sono necessari pit di due cuscini per dor |
|:| |J, o Iﬂl_fii_nrmireﬁnl_n_se sed |
| 0 ! Impossibilita al sonno notturno per difficolta reagporie |
W
A i : il ' : | [

SCALE FUNZIONALI Close

o
Ricerca Guidata

. Scala ALSFRSr ~ |
Scale | |
Item | Insufficienza respiratoria b
Ricerca Libera
Ricerca testo | ! [ Ricerca J

Elenco Disurbi

[]a i-Assent' |
B ! Uso intermittente di BIPA |
] |7 i Utilizzo continuativo di BIPAP durante la nc ) |
|:| | 1 Il_lﬂlzn r‘.nnfmla_ﬁl/_r_? di RIPAP diirante notte e aioi |
| 0 ! Ventilazione assistita invasiva con intubazioneaaheostomi |
W
< ¥
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SCALE FUNZIONALI Close
= . A
Ricerca Guidata =
. Scala MMT |
Scale |
Iltem |-Estensori del collo v
Ricerca Libera
Ricerca testo | | [ Ricerca ]
Elenco Disur bi
[]a | Assenza di contrazio |
=l | 1 I Lievi seani di contra.one |
| |7 i Movimento attivo con gravita elimine |
| 3 i Movimento aftivo contro aravi |
|:| | 4 I Movimento aftivo contro aravita e resiste | b
D | 5 I Farza nella norny - |
]
£ | *
SCALE FUNZIONALI Close
- - A
Ricerca Guidata —
. Scala MMT a |
Scale |
Item I-Estensori del polso e delle dita W
Ricerca Libera
Ricerca testo | | [ Ricerca ]
Elenco Dislur bi
] | 0 |Assenza di contrazio |
E] | 1 I Lievi seani di contrazior |
] |? i Movimento attivo con gravita elimine |
| 3 i Mavimento aftivo contro,aravi |
I | 4 I Movimento attivo contro aravita e resiste | i
] | 5 i Forza nella norma |
o
€ >
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SCALE FUNZIONALI Close

-
Ricerca Guidata ;

[ScalaMMT ||
Scal: | . *|
Item i' Dorsiflessori del piede w |
Ricerca Libera
Ricerca testo . . Ricerca

Elenco Disur bi

] I_O_ _E Assenza di contrazio [
0 |1 |;Lievi seani di contrazior |
3 |7 F Movimento attivo con gravita elimine |
3| Movimento attivn contro.aravi__ |
|:| i_A__ _E ;\/I_:l_r:r;;;nat?m_rnmm aravita e resiste |
| | 5 : Fnrm- nella norrr _ |
o

Si e definito poi di inserire anche gli esiti dicahi esami strumentali decisi dal GdL:

Spirometria, Rx torace, Emogas analisi.

ESAMI STRUMEMT AL CLOSE

Spirometria
Rx torace

Emogas analis

Tutte queste schermate, oltre a facilitare la ctampmine della cartella, permettono anche
I'utilizzo di un linguaggio comune e standardizzd# vari specialisti coinvolti nella cura di quest
pazienti. Rimane poi anche la possibilita di coemgluna breve epicrisi in cui inserire ulteriori

considerazioni e note riguardanti il paziente.
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Sempre con la volonta di facilitare l'attivita deinico e rendere lo strumento oltre che
veloce anche sicuro e agevole, a determinati segsintomi, sono proposti dei messaggi che
ricordano allo specialista dei passaggi con i qoainpletare la valutazione ad es. la possibilita di
richiedere consulenze specialistiche, la presareidi ausili e presidi, la compilazione della

relazione per la commissione d’invalidita.

Messaggio dalla pagina Web ["}_(]

? | Hai segnalato “uso dei mm respiratori accessonioV
‘-—/ richiedere una consulenza pneumologica?

[_- o, J[ Annula ]

X

Messaggio dalla pagina Web

? | Hai segnalato “disartria”. VVuoi richiedere una aglesza
“"'-/ logopedica?

[.- o, J[ Anriulla ]

Messaggio dalla pagina Web

X

? | Hai segnalato “piede cadente”. Vuoi richiedere una
- consulenza fisiatrica?

[.- ok, J[ Annula ]

!

Messaggio dalla pagina Web

? | Hai segnalato “afonia globale”. Vuoi prescrivere un
‘j comunicatore?

[.- ok, J[ Annula ]

Messaggio dalla pagina Web

!

Hai segnalato “Punteggio 3 al 1° item scala MMTuo¥
e richiedere una consulenza fisiatrica per presanzidel
collare?

[.. o J[ Annulla ]

!

Messaggio dalla pagina Web

Hai segnalato “Punteggio 0 item 7 della scala ALSFRS
\_-Lj Vuoi redigere il certificato per la commissionerdialidita?

[.. o J[ Annulla ]
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Un’altra delle funzioni importanti per la gestiodel paziente affetto da SLA € la gestione
del Piano Terapeutico Personalizzato (PTP) cheerdesdi prescrivere direttamente nel sistema
l'intero trattamento terapeutico piu idoneo al paté. Il PTP e stato pensato diviso in sezioni
caratterizzate dalle peculiarita dei trattamentpdascrivere. Una prima parte propone l'elenco dei
principi attivi approvati con delibera regionaler pa SLA nella quale lo specialista, dopo aver
scelto il principio attivo specifico per il distwlda trattare, puo scegliere direttamente il primdot
commerciale utilizzando il prontuario farmaceutltARMADATI implementato nel sistema. Oltre
a rendere chiara e precisa la prescrizione, iladiha la sicurezza di prescrivere prodotti prasant
commercio e per ognuno di essi puo indicare s® l&8Off-label”, dovendo quindi raccogliere il
consenso del paziente e assumersi la responsatalitéattamento, la "Non sostituibilita" se riteen
che l'assistito, per sicurezza ed efficacia, nobb@deassumere altro prodotto. E' possibile poi
scegliere la Farmacia Ospedaliera che dovra eraolgimenaco. Le sezioni seguenti consentono di
inserire trattamenti di fascia A, C, H, galenidipgotti non in commercio in ltalia, presidi, ausli
indicare altri trattamenti programmati come ad ggeraonsulenze o cicli di terapia fisica.

Una sezione molto utile &€ quella dedicata allaieista di trattamento/i extra-LEA essenziali
e insostituibili da autorizzare in regime di esena dal costo, nella quale i clinici dopo aver
indicato il prodotto essenziale devono redigere net@zione a giustificazione della richiesta. Tale
relazione, comprendente informazioni che specificém condizione del soggetto assistito, la
definizione della richiesta stessa e i riferimehtstudi scientifici che riportano evidenze di efitia
e sicurezza, potra essere visualizzata e valutataeavizi territoriali che autorizzeranno la spasa
favore dell'utente. Questa vuole essere propriosoh@rmata di dialogo tra chi prescrive e chi deve
autorizzare in maniera tale che gli uni possanaifertutte le informazioni indispensabili e utili a
supporto della loro richiesta e gli altri avere ibsisfficienti per autorizzare secondo efficacia e
sicurezza.

Ulteriori agevolazioni per il compilatore sono tetpensate implementando nel sistema i
moduli per la formulazione delle ricette galenighagistrali e i moduli, previsti dalla normativa
nazionale, per l'importazione dei prodotti non ionumercio in Italia. Queste schermate in
particolare ma tutto il PTP completo, sono visuaie dai servizi di Farmacia Ospedaliera che il
centro stesso puo indicare come enti erogatoriliecelp tra quelli del Centro o, per agevolare il
paziente, quelli piu vicini alla sua residenzagtresto modo I'informazione passa direttamente dal
clinico proscrittore all’ente erogatore senza chepola debba essere fatta dal paziente, in questo
caso lo strumento informatico € a completo servil@osuoi utilizzatori e soprattutto del paziente

stesso.
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Una copia del PTP e stampata a uso del medicoteucar, non essendo attualmente ancora
collegato al sistema via intranet, necessita andeftaupporto cartaceo. Riceve comunque tutte le
informazioni riguardanti il progetto terapeuticoncesplicitate nel dettaglio le caratteristiche dei
trattamenti prescritti, le farmacie, ospedalieraprte al pubblico, incaricate dell’erogazione dei
prodotti, eventuali altri trattamenti programmatnete. La seconda copia del PTP, identica alla
prima, € per il paziente.

Nel rispetto sempre del paziente come ultimo passesdelle informazioni riguardanti la
sua condizione clinica e il suo progetto terapeytecciascun paziente € fornito un codice PIN che
comunicato a uno specialista di un altro centraeaitato puo visualizzare tutte le informazioni
aggiornate riguardanti il paziente. Ancora una avdlinformazione € posseduta dal paziente e
agevolmente trasportata dal sistema informatico.

Altre funzioni utili ai clinici sono la possibilitdi fare ricerca nei piani terapeutici dei vari
assisti in modo da avere una stratificazione adtiimazione condivisibile da tutti gli specialigel
Centro Accreditato. Non ultimo il sistema saro iempentato con delle schermate dedicate alle altre

figure coinvolte nella rete assistenziale e inipaldre i riabilitatori e le commissioni d’invaligi.

2.4.9 Indicatori di risultato

Gli utenti abilitati all’utilizzo del sistema infaratizzato per le malattie rare nella Regione
Veneto sono passati da 939 nell’anno 2008 a 99&umed 2009 e a 1132 nell’anno 2011. Questi si
suddividono in misura pressoché uguale tra utgrgranti nei Presidi ospedalieri sede dei Centri di
Riferimento e utenti operanti a livello di servierritoriali delle Aziende ULSS del Veneto. Tra i
primi vi sono medici e responsabili di Unita Operataccreditate e i farmacisti ospedalieri e
personale amministrativo operante nelle diversettstie. Tra i secondi vi sono sia medici dei
Distretti socio-sanitari, che altro personale dafuta svolgere funzioni amministrative, sia utenti

operanti nei Servizi Farmaceutici territoriali dite le ULSS del Veneto.

Tabella 1.2.1.a. Utenti abilitati all'uso del sist&a informatico

Utenti Sistema MR Regione Veneto anno 2011 N

Utenti Centri di riferimento 499
Utenti Farmacia Ospedaliera 148
Utenti Distretti ULSS 485
Totale 1132
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Nel solo mese di dicembre2008 ci sono stati cig@20laccessi all'applicativo malattie rare da
parte di utenti abilitati della regione Venelel solo mese di dicembre 2009 ci sono stati @291
accessi all’applicativo malattie rare da partetdnti abilitati dell'’Area Vasta.

Il numero dei certificati rilasciati dal 2001 al/22/2011 residenti nella regione Veneto sono 629, d
cui 290 e stato segnalato il decesso.

Nei PTP attivi nel corso del 2011, redatti ai saggdfetti da SLA, i prodotti prescritti sono
stati prevalentemente il riluzolo (72%), seguitoalta trattamenti farmacologici come integratori,
vitamine, anticoagulanti, antidolorifici. | trattamti previsti dal protoccolo terapeutico regionale
sono stati prescritti nel 15% dei casi e nel 125cdsi e stato precritto un comunicatore elettronic
(fig. 28).

Fig 27. Trattamenti prescritti ai pazienti affetth SLA anno 2011

Rilutek Trattamenti protterap Altri trattamenti Comunicatori
farmacologici

Il numero dei certificati (di soggetti viventi) iesti dai Centri Accreditati dell’Area Vasta al
31 dicembre 2011 sono rappresentati in tabelldN2a prima colonna e riportata la specifica del
Centro e nella seconda le Regioni di residenzai dieghti certificati. Sul totale di 418 certificati
inseriti, 87 sono di persone non residenti neltaare di appartenenza. 14 residenti in Veneto sono
stati certificati da Centri fuori regione non coiédi al sistema e percio inseriti dai servizi
distrettuali, 2 sono stati certificati da Centriadire regioni collegate al sistema informaticop86
notare come i Centri dellArea certificano preva@mente utenti residenti nella regione di
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appartenenza evitando quindi un’eccessiva emignazio altri centri, ma dimostrano anche una
buona attrattiva per utenti residenti in regiomitrofe e in alcuni casi anche regioni del Centro e
Sud Italia.

Tabella 28. Regione di Residenza e numero cettiifieat Centro Certificatore

CENTRO CERTIFICANTE REGIONE RESIDENZA N

Provincia Autonoma di

Azienda Sanitaria della Provincia Autonoma di Balz& Bolzano 18
Ospedale Centrale di Bolzano > U.O Neurologia Provincia Autonoma di 29
Trento
Azienda U.L.S.S. N. 6 Vicenza > P.O. Vicenza > Veneto 10
Neurologia Puglia 1
Azienda U.L.S.S. N. 9 Treviso > P.O. Treviso > U.O. Veneto 40
Neurologia
) . Veneto 12
Azienda U.L.S.S. N. 16 Padova > Ospedale S. Antenio — —
T . Friuli-Venezia Giulia 1
U.O. Clinica Neurologica Il -
Puglia 1
Lombardia 1
Provincia Autonoma di
2
Trento
Azienda U.L.S.S. N. 16 Padova > Ospedale S. Antenio Ve_ngto — o3
U.O. di Neuropatologia e Psicopatologia Friuli-Venezia Giulia 10
T P g P g Emilia-Romagna 4
Toscana 3
Marche 2
Puglia 2
Sicilia 2
. . . Lombardia 2
ﬁzjrr:)cilg LiJéL.S.S. N. 18 Rovigo > P.O. Rovigo > U.O. Veneto 13
9 Friuli-Venezia Giulia 1
Emilia-Romagna 2

Azienda Ospedaliera di Padova > Azienda Ospedaliera | Veneto 5
Padova > U.O. Clinica Neurologica

Provincia Autonoma di

1
: : : : . Trento
Azienda Ospedaliera di Padova > Azienda Ospedaliera
Padova > U.O. di Neurologia - U.O.S di N tiag  |eneto 152
Pgiccc))vaatolo. - | Neurologia - L.0. aI NeUropal@a® e i enezia Giulia 5
P g Marche 1
Abruzzo 2
Sicilia 1
Azienda Ospedaliera di Verona > Ospedale Polidinic Lombardia 2
. - : Veneto 27
G.B. Rossi- Borgo Roma > U.O. Clinica Neurologica — —
Friuli-Venezia Giulia 1
Emilia-Romagna 1
Azienda Ospedaliera Universitaria Integrata di Viaro Veneto
Ospedale Policlinico -G.B. Rossi- Borgo Roma > U.O. 14
Clinica Neurologica
TOTALE 418
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Il numero dei certificati di soggetti viventi resiati in Veneto ha mostrato un amento
costante anno per anno (tab. 29). Lo stesso andarnmscente si € avuto per il numero di PTP

redatti.

Tabella 29. Numero certificati per anno di certe#mone

Anno certificato N
2002 11
2003 10
2004 10
2005 21
2006 22
2007 18
2008 32
2009 50
2010 66
2011 99

Totale 399
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Il lavoro svolto ha fatto emergere I'importanzalalvorare in rete e nello stesso tempo ha
fatto affiorare I'importanza delle singole professj il loro background che ha dato identita al
know-how della rete stessa. Questa modalita dirtaia consentito di mettere al centro non solo |l
paziente, che e il fruitore dei servizi, ma analté gli attori che hanno partecipato alla costouna
del protocollo assistenziale. Tutto il lavoro swlto secondo i principi della multidimensionakta
multidisciplinarieta potenziando ogni singolo compote e aumentando cultura e competenza di
ognuno.

Uno dei principi fondamentali di tale programmazosssistenziale e stato innanzitutto il
riconoscere l'importanza delle reti regionali e emégionali per le malattie rare strumento
indispensabile per dare risposte complessive aghisdei cittadini affetti da queste malattie. Le
Reti sono costituite dai Centri accreditati ricacias tali non solamente per le loro intrinseche
caratteristiche strutturali e organizzative ma atiptto per la continua dimostrazione di un’atéivit
di scambio d’informazioni, di collaborazione traesplisti di diverso ambito, di crescita e di una
maggiore presa in carico dei pazienti. Questa lattvita di gruppo e di condivisione di
conoscenza, nel rispetto della liberta di scellapdeiente, € costantemente monitorata e stimolata
dall'uso di strumenti informatici, come l'applicati e il sito web e divulgativi, come i corsi di
formazione e il centro informazioni, idonei proprdla divulgazione e alla condivisione delle
informazioni tra chi deve fornire assistenza elahiceve.

I Gruppo di Lavoro, formato da specialisti di dise background professionale e
direttamente tutti coinvolti nella cura dei pazierta saputo apportare diverse prospettive sui
bisogni assistenziali cui dare una risposta. Ogmyado componente ha potuto offrire le proprie
conoscenze, approfondire le competenze degli edtegrare eventuali lacune grazie alla possibilita
di relazionarsi con figure coinvolte in altri montiedell’assistenza, chi nell’ambiente prettamente
ospedaliero e chi nel territorio Tutto questo henpsso di ampliare la loro visione e valorizzare al
meglio la loro grande competenza, spesso settoridle permesso inoltre di vedere e di
comprendere le esigenze e le difficolta che tatigrati devono affrontare anche negli spazi e tempi
in cui non li assistono personalmente. Il coinvodgpoi anche le associazioni d’utenza, oltre a
rispettare una delle indicazioni dell’Accordo St&egioni e Provincie Autonome, ha sicuramente
dato quel contributo indispensabile per non perdesedi vista il malato, le sue richieste e quelle
dei suoi familiari. Tutto questo € stato possilgitazie al metodo di lavoro adottato che solo in un
primo momento ha visto i componenti del Gruppo avdro, in base alla loro esperienza personale,
i fornitori unici e diretti delle informazioni indpensabili alla definizione delle linee guida del

protocollo assistenziale. Tale contributo e stamndatti, affiancato e arricchito da subito dalle
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ulteriori informazioni ricavate secondo Evidences8aMedicine dalla letteratura scientifica e
sicuramente, anche dalle testimonianze direttéidrige quotidianamente con questa patologia.

Sicuramente tutto il sapere apportato dalla pratigsica, dalla letteratura scientifica e
dall'esperienza diretta dei malati e dei loro faami| ha goduto del governo e delle direttive della
normativa sia nazionale sia regionale, direttive banno avuto il prezioso compito di orientare il
fare dei serventi e i diritti dei serviti. Se inipa battuta ogni singolo componente del Gruppo di
Lavoro e stato portatore di conoscenza e conduttavéegiato della sua parte del progetto, sempre
affiancato dal Coordinamento delle malattie rare, saturalmente avvicinato alla rete assistenziale
piu vicina al paziente. Senza sforzo e fatica #vo standotto nel modificare il suo modo di concepire
I'assistenza come settoriale e disgiunta dagli afteratori e si € reso valido compagno di ciascuno
condividendo informazioni, strumenti e risultatcemprendendone a pieno l'utilita e il beneficio
positivo, in primis, sulla propria attivita.

Ulteriore innovazione e stata la necessita di ppiéue protocolli o algoritmi diagnostico-
terapeutici che definiscano i percorsi assitenziali pazienti affetto da malattia rara favorendo
I'approccio interdisciplinare al paziente, I'integione necessaria con i servizi territoriali, i meed
di medicina generale ed i pediatri di libera scelténvolti in maniera attiva nell’assistenza piu
vicina e quotidiana a questi pazienti. Oltre a peteare la realizzazione di un modo di lavorare
equo e similare nel territorio coinvolto nel prdgesi sono fatte scelte sempre basate sui pridcipi
appropriatezza, evidenza scientifica e di sicurezmdtendo in collegamento simultaneamente
luoghi e tempi di assistenza diversi.

Un altro punto di forza del progetto & sicuramehséstema informativo che, utilizzando un
linguaggio fluido e semplice e collegando tuttenszi coinvolti nell'assistenza di questi paziemti
strumento fondamentale per il fare e produrre taguconcreti alle azioni ipotizzate nel disegnd de
protocollo assistenziale. Linfa vitale del sisteendlinformazione che non € piu proprieta di un
singolo attore, ma diviene fruibile da chi deveragiella cura del paziente, non € piu criptica o
incomprensibile per chi la deve consultare, si neutra i servizi e non costringe piu il malato e i
suoi familiari ad adattarsi ai servizi ma i servailoro bisogni. Padrone dell'informazione é il
paziente stesso. Oltre alla produzione diretta efiefici concreti per questi pazienti, il sistema
informativo rimane strumento per aumentare ulten@mte la conoscenza degli operatori grazie alla
stratificazione dei dati inseriti, conoscenza ublige che al controllo del funzionamento dei sarvi
anche per decisioni future di programmazione saait&ome si evidenzia dai risultati presentati,
emergono dati oggettivi sull’'attivita degli utemtbilitati al’'uso del sistema informativo: aumento
del numero dei certificati e della gestione deinPiterapeutici Personalizzati. Tutto questo a

dimostrazione di una maggiore confidenza che igasibnisti hanno acquisito con lo strumento
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anche grazie ai corsi di formazione, organizzatigocamente, e al costante supporto della linea
telefonica e mail del Coordinamento malattie ré&eaumentata la convinzione dell'utilita di tale
strumento nella pratica quotidiana di ciascunoodp.l Sicuramente servono ulteriori rinforzi delle
informazioni come ad esempio la gratuita dei fairdatascia C previsti nel protocollo terapeutico,
per i quali alcuni pazienti hanno testimoniato dstenere delle spese essendo privi di un Piano
Terapeutico Personalizzato. L'informazione deveessia via sempre piu capillare perché piu essa
e diffusa e piu facilmente il malato puo trarneddfarno. Tale sistema evita che siano il pazienta o
sua famiglia a fare da collante tra gli operatoriservizi, e permette la gestione di un protocollo
clinico di best practice in modo condiviso, renderdisponibile I'informazione in tempo reale
poiché elimina la latenza temporale dovuta al pggsadell’informazione attraverso percorsi

diversi.

Le criticita inizialmente espresse dagli speciglisterrogati sui bisogni rilevati dalla loro
esperienza, sono state ritrovate anche nel gruppsoggetti intervistati. Prima fra tutte la nedgss
di una migliore e piu efficace comunicazione tracaglisti e pazienti e loro familiari. Infatti come
dimostra il lavoro di Rajendran (2001) i medicipsattutto nel campo delle malattie rare, non sono
piu gli unici depositari dell’informazione e di cagguenza, il processo di condivisione delle
decisioni sta diventando sempre pitl un elementoialeinei rapporti con i malatf. Come nello
studio di Miller et al. (1999), che ha rilevato unan soddisfazione della comunicazione della
diagnosi da circa il 50% dei loro intervistati, hacin questo caso i pazienti sentono lacunosa la
capacita comunicativa degli specialisti non solargio parlano della patologia e delle sue
complicanze, per cui sanno che non ci sono moltermazioni precise, ma si aspetterebbero che le
poche fruibili fossero chiare e comprensibili ackrapio quelle sui servizi a cui si possono
appoggiare e sui diritti esigibili per il loro statli malato. La persona si ritrova malata, catapailt
in un mondo ignoto di cui conosce poco e che cdeéaeaggiore conoscenza da parte dei medici in
cui avere punti di riferimento. E gli stessi prafiesisti chiedono strumenti per essere supporéti n
comunicare piu agevolmente con i pazienti e i géreiritoriali in cui ritrovare altri professiortis
preparati e competenti sulla patologia. Tutto cuesitre a ridurre i tempi d’invio ai centri
accreditati dei soggetti con sospetto di malafteametterebbe anche una maggiore efficacia degli
interventi proposti.

Ritornando nuovamente sulle informazioni ricevute condizionano il sapere dei pazienti,
merita rilevare certe convizioni che alcuni intstati hanno espresso sul ruolo che alcuni eventi
hanno avuto sull'insorgere della malattia ad eserfiphestesia o un evento accidentale come vere

e proprie cause scatenanti, non riuscendo quintbraprendere che in realta la manifestazione
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clinica della malattia viene preceduta da anni sindeinsulto fisiopatologico. Il paziente sembra
avere bisogno di un evento tangibile come caugaalattia, fa fatica a metabolizzare che non si
conoscano le cause e che lei sia una compagnsadiHanno bisogno di codificare un evento che
dia un inizio come per un bisongo di riscatto, dmprensione della malattia, del cambiamento
della loro vita, € una modalita forse di non a@atine della malattia stessa. Sarebbe forse imdicat
informare meglio i pazienti sul processo patologsia nel momento immediato della diagnosi sia
in altre fasi successive per accompagnarli in uacgsso di consapevolezza. Queste false
giustificazioni rischiano infatti di condurre i sgeiti a non comprendere poi il significato degli
interventi proposti.

Un ultimo focus merita essere fatto sulla modalitaomunicazione della diagnosi che nella
maggioranza dei casi viene fatta direttamentenddliiessato e spesso assieme ai familiari. Solo una
minoranza di professionisti ha preferito dare unen@ comunicazione ai familiari di riferimento
senza la presenza del malato. Questo rispettaasiante il principio di autonomia e di
determinazione dell'individuo che correttamente pigcidere del suo percorso terapeutico e
rimanere un attore del progetto mantendendo la apmwolezza della presa in carico. Due
comunicazioni particolari sembrano essere quellative alla nutrizione tramite PEG e la
ventilazione tramite tracheostomia, questioni chettomo in campo il problema del consenso
realmente informato di questi pazienti. Gli spastaki trovano a consigliare in tempi piu 0 meno
rapidi, a seconda dell’'evoluzione di ciascun indiid, provvedimenti che innegabilmente
modificano per sempre lo stato della persona. &liffiente i pazienti vengono accompagnati ad una
scelta consapevole e la decisione finale ricadefauiliari. Perché il consenso sia valido deve
esprimersi con volonta libera e rientrare in uncpeso di alleanza terapeutica e di piena
umanizzazione dei rapporti tra medico e pazientetoS| profilo etico il consenso informato si
colloca tra due estremi: uno e condizionato dalii@a medica normale in cui I'informazione da
dare € modesta e non pone gravi problemi di consenkaltro riguarda il caso di interventi
importanti su persone che non sono in grado diexz@are appieno le informazioni date. In
entrambi i casi l'informazione pu0 essere massima mel primo le scelte non sono molto
significative, nel secondo non vengono esercitatttdmente dal malato. Il medico con un ruolo
paternalistico, in entrambi i casi, pud collocassitto il modello dell’etica della beneficialita
decidendo per il “bene del paziente” ma a questmsirappone I'etica della liberta del paziente,
della determinazione autonoma del paziente. Unnaétdico diventa positivo non perché fatto per il
suo bene ma peché frutto di una sua libera sScelté protocollo assistenziale non & I'unico
strumento che puo risolvere tutte le problematicheurante e curati ma, sicuramente, un elemento

di svolta per dare delle risposte. Specificandahiaro le singole azioni conseguenti ai bisogni e
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disturbi rilevati, permette al paziente di comprerede condividere il fare del medico. Certo lo
strumento informatico & solo un mezzo per favaate processo e non puod sostituire il buon senso
e il buon fare dei professionisti ma, tutto il lawsvolto ha sempre sotteso alla condivisione, alla
collaborazione, al confronto e al dialogo, tuttyisiedi un’apertura dei professionisti verso un nuov

pensiero del malato, delle azioni e dell'assistenza

Diversi studi hanno dimostrato che un approccio tigigtiplinare puo prolungare la
sopravvivenza, migliorare la qualita di vita e midui ricoveri in ospedale dei pazienti affetti da
SLA? Le Linee guida EALSC Working Group nel 20B8uggeriscono che & necessario un team
multidisciplinare a supporto dei pazienti e deigionti. Lo studio di Steen et al. mostra che iltoos
dell'assistenza multidisciplinare dei soggetti c@LA €& praticamente identico al costo
dell'assistenza generale. Recenti studi mostran® ickpazienti che ricevono una assistenza
multidiciplinare hanno una qualita di vita miglioe questo stimola la creazione di team di
professionisti specializzati nella cura di tali jeei’®.

La necessita di ambulatori integrati con piu prsi@sisti, di un loro linguaggio comune e di
sistemi di valutazione similari e concordati, sosiati alla base della struttura del presente
protocollo soprattutto per delimitare concretamdatéifferenze di cura a seconda della ULSS di
residenza o del Centro di Riferimento, differenpgate e dichiarate anche dai pazienti intervistati.
Questi ultimi spesso lamentano il mancato rispetttie loro aspettative che alle volte non
corrispondono sempre ad un bisogno assistenziale nea riflettono un senso di abbandono e di
solitudine per alcuni pazienti che vorrebbero esgartecipi del loro progetto assistenziale e non
solo oggetto di cura. Tale compartecipazione relldte assistenziali e di cura e fortemente sentita
anche dai caregiver che, impegnati in un’assistam#inuativa e intensiva dei loro cari, non
riescono ad avere tempi e modi per elaborareadl Wssuto, rischiano conseguenze anche sulla loro
salute e si sentono inadeguati di fronte al casseistenziale affidato loro a volte con scarse

informazioni ed educazione.

Altro punto comune tra il pensiero degli specialesgli utenti € la necessita di snellire le
pratiche burocratiche: per i primi per dedicare giag attenzione e tempo alla cura dei soggetti
malati, per i pazienti e loro familiari perché dorite a pratiche troppo complesse rinunciano a
esigere un loro diritto previsto dalla normativa. dlcune situazioni la documentazione richiesta
mette in difficolta i caregiver sia per la pocaarkzza delle informazioni ricevute e che spesso

devono cercare affannosamente, sia per il pocodarne hanno libero dall’assistenza al malato.
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Accordo si e avuto anche per quanto riguarda leessda di supportare la famiglia
nell’assistenza per evitare i ricoveri improprirrfendo del personale di cura adeguato e preparato e
guando inevitabile, offrire la possibilita di urcoevero anche temporaneo che possa sgravare la
famiglia o intervenire in situazioni non gestikalidomicilio. La famiglia si ritrova a sostenere un
importante impegno che si riflette sicuramentessilde dinamiche interne sia sulla rete sociale che
attornia il malato, amici e conoscenti. C'e unageizzazione sia in termini economici che sociali,

e questa porta alla necessita di mettere in atib dggiustamenti che solo le famiglie piu resitien
riescono a mettere in campo. Varie indagini coreddd Eurordis evidenziano che il danno per la
vita dei singoli e delle loro famiglie che la presa di una malattia rara produce non e paragonabile
a quello derivante da altre malattie pit frequéhtf’’

L’indagine svolta sul campione dei soggetti intstaii ha innegabilmente evidenziato
'importanza dell’assistenza a domicilio e il comlgimento della famiglia, I'essenzialita di una
buona organizzazione dell’ADI e di servizi terrigdr concreti. | Pazienti tendono ad andare in piu
Centri o per confermare la diagnosi o per aderspaimentazioni ben definite, avendo comunque
un primo approccio con il centro piu vicino allaopria residenza e spostandosi in un secondo
momento in centri anche lontani. Il bisogno di raigr dei pazienti sembra nascere dalla necessita
di avere delle conferme, anche di fronte ad ungrdisi certa, e per mettersi in gioco in terapie
sperimentali. | ricoveri ospedalieri non sono maii media 2 per persona e per circa 14 gg di
durata. Sono seguiti molto a casa, dalle figurdegsionali coinvolte nell’attivita del Gruppo di
Lavoro. Nonostante la compromissione maggiore sillg della funzione motoria, il 60% non é
seguito dal fisiatra e dal fisioterapista, viendutata con maggiore attenzione la funzione
respiratoria € meno quella dell’alimentazione. Rpranto riguarda la fornitura di presidi
effettivamente in alcuni casi devono contribuira @pesa in maniera parziale o totale e faticano a
ricevere i contributi economici richiesti. Lacunassulta la consapevolezza dei soggetti di essere
inseriti in un’assistenza domiciliare articolatpregrammata ma interrogati poi sulle figure preisent
a domicilio, riferiscono profili ADI di tipo C e AIMED. Ancora una volta torna la necessita di
maggiore chiarezza nell'informazione che potreblbaieare quella sensazione che alcuni di loro
hanno, soprattutto nelle fasi molto avanzate diathial di essere stati abbandonati dal Centro di
riferimento o di non essere piu persone da cudareealta il territorio non e del tutto scarso e
impreparato alla loro gestione ma la burocrazi@mig € talmente articolata e a volte complessa che
rischia di non far vedere loro i servizi che inlt@aia hanno a disposizione (es fornitura progesi
ausili, benefici economici, agevolazioni fiscall)pensiero emerso dal protocollo assistenziale e |

normativa vigente sull’assistenza domiciliare dazipnti non autosufficienti definiscono percorsi

127



DISCUSSIONE

articolati e obbligati ma sicuramente plasmatilgaogni e con alla base il principio fondamentale

dell’'equita.

Un dato rilevato riguarda i difficili accesso e fg@ipazione alle attivita organizzate dalle
varie Associazioni d’'utenza non per mancato ins&es valore delle proposte ma per un sottile
timore di essere messi di fronte a una dura rgaltd meno futura e soprattutto per reali diffiéolt
di spostamento dei pazienti o impossibilita a kadicisoli non avendo dei sostituti in grado di
gestire in sicurezza la persona affetta. Si iscriva quelle associazioni che prestano loro deizgerv
come UILDM, AISM, AISLA e ASLA.

L’espressione inglese “| care” e traducibile con fmteressa” ma anche come “me ne faccio
carico” “me ne prendo cura” da cui il sostantivaasue cioé colui che si prende cura. Nel 2004 &
uscito I'articolo “Dignity and the eye of the betiet” sul Journal of Clinical Oncolog¥ in cui
l'autore, lo psichiatra Max Cochinov, individua leetsguardo” che il curante porta allammalato
un fattore determinante nella percezione che questdella propria dignita esistenziale e del
contenuto di significato e speranza della propitia. ¥ pazienti di SLA chiedono d essere visti e di
non essere invisibili, di chiedere direttamentedse a loro e di ricordare anche le famiglie: avere
dignita verso l'altro ma anche riceverla. Lo studia evidenziato la necessita di ricevere cure
simultanee con la presenza degli attori con unrapagnamento costante nel tempo. Restituire la
dignita al malato vuol dire mantenere il massimibadgua autonomia e della sua acuita cognitiva, il
massimo delle sue abilita funzionali nelle cose tigieme e tra queste si situa soprattutto
un’importante funzione per 'uomo che e la comunicae. Particolare attenzione deve essere
prestata al mantenimento della dignita alla persahauo ruolo raggiunto nella vita, al mantenere
un giudizio positivo di s€, mantenere la speral&possibilita di convivere con le nuove condizioni
di vita, ottimizzare la propia qualita di vita texvdo forza nella propria resilienza e nelle pratich
che conservano la dignita: vivere nel momento fezahdosi sullimmediato, sui bisogni attuali
senza terrore per il futuro, mantenere la normalita propria routine che aiuta gli individui ad
affrontare i cambamenti quotidiani. Importanti sqw i fattori esterni che supportano la dignita: i
supporto di cura, il supporto sociale formato daghici, la famiglia piu stretta e la famiglia
allargata. Tale articolo sembra il perfetto testmmalel pensiero conduttore dell'intero progetto che
e stato sicuramente lungo e impegnativo ma indsgigle per mettere in evidenza le competenze
esistenti, linee guida percorribili, maggiore valaell'asssitenza offerta, dignita al malato euai s

familiari.
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ALLEGATO 1

Questionario per I'intervista alle persone con Sclesi Laterale Amiotrofica e loro famiglie
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QUESTIONARIO PER L'INTERVISTA ALLE PERSONE CON SCLE ROSI LATERALE
AMIOTROFICA E LORO FAMIGLIE

Intervistatore:

Data: || |/ | |/ ]]

Ora inizio:

Dati anagrafici della persona con SLA

Cognome Nome
Sesso Datadinascita| | |/| | |/] | |
Comune di nascita Provincia
Residenza attuale Tel
Medico di famiglia ULSS di assistenza
Titolo di studio Nessuno
Elementare

Media inferiore
Media superiore
Laurea o corsi post-diploma

O OO T

a Libero professionista, imprenditore

b Dirigente, funzionario

c Artigiano, commerciante, coltivatore diretto
d Impiegato, insegnante, infermiere

e Lavoro saltuario, precario

f  Operaio, manovale, commesso, bidello

g Disoccupato

h Studente

i Pensionato

| Casalinga



Dati anagrafici del caregiver
Cognome Nome

Sesso

Nessuno

Elementare

Media inferiore

Media superiore

Laurea o corsi post-diploma

Titolo di studio

O OO TOD

Lavoro a Libero professionista, imprenditore

b  Dirigente, funzionario

c Artigiano, commerciante, coltivatore diretto
d Impiegato, insegnante, infermiere

e Lavoro saltuario, precario

f  Operaio, manovale, commesso, bidello
g Disoccupato

h  Studente

i Pensionato

|  Casalinga

m Badante/addetto all'assistenza

Parentela con |l .
Coniuge
pz

Convivente
Figlio/Figlia
Fratello/sorella
Genitore
Conoscente/amico
Badante/Assistente
Altro parente
(specificare

o Q PO QOO0 T O

eta

| Volontario/a

m Infermiere
Altro:

n

Ha problemi di salute? a No b Si
Se “Si” quali?




A Situazione familiare

Intervistato:

1. Familiari, conviventi e non, coinvolti nell'assistaza della persona con

SLA:
Eta Grado di parentela (rispetto alla persona con SLA)
Convivente? a No b Si
Se ha problemi di salute, quali
sono?
Eta Grado di parentela (rispetto alla persona con SLA)
Convivente? a No b Si
Se ha problemi di salute, quali
sono?
Eta Grado di parentela (rispetto alla persona con SLA)
Convivente? a No b Si
Se ha problemi di salute, quali
sono?
Eta Grado di parentela (rispetto alla persona con SLA)
Convivente? a No b Si
Se ha problemi di salute, quali
sono?
Eta Grado di parentela (rispetto alla persona con SLA)
Convivente? a No b Si
Se ha problemi di salute, quali
sono?
Eta Grado di parentela (rispetto alla persona con SLA)
Convivente? a No b Si
Se ha problemi di salute, quali
sono?




A. Diagnosi e percorso diagnostico

Intervistato:

(on

Q —+~ 0 Qo O T D

a

o 0O T

b Subdolo (6B-5)

2. Quando sono comparsi i primi sintomi?  (anno) (mex
3. Quali sono stati i primi sintomi? a

b

c

d

e

f

g

h

[
4. Inlei la patologia si € manifestata in a  Acuto (dom5-6A)

modo acuto o subdolo?

5. A chi si é rivolto?
MMG
Specialista privato (specificare

Specialista convenzionato
(specificare

Altro:

6. A) Chi ha posto per primo il sospetto che si trattase di SLA? B) Chi ha notato per

primo qualche cambiamento sul suo stato di salute?
Familiari
Medico di medicina generale
Medico specialista ospedaliero (specificare

Medico specialista privato (specificare

Conoscenti/Amici
Paziente
Altro

7. Quando ¢ stata confermata la diagnosi di
SLA? ___ (anno)

8. Dove e stata confermata la diagnosi?
In un reparto ospedaliero (Specificare nome e luogo

(mese)

Ambulatorio privato convenzionato
Ambulatorio privato
Ambulatorio di medicina generale



D OO T

O OO T YW

D QO T D

T D® QO O T QW

9. Per ottenere/confermare la diagnosi si e recato ipiu centri?

10. Se “Si” dove?
NellULSS di residenza
In altre ULSS della provincia
Fuori provincia nella regione Veneto
In altre regioni italiane (Specificare nome e lualgb centro)

a No b Si

Anche all’'estero (Specificare nome e luogo del gnt

11. Complessivamente in quanti centri si e recato? (o)

12. Qual € il centro piu lontano che ha consultato? (moe e luogo)

13. Da chi vi e stato consigliato?

Amici/parenti f  Altri sanitari

Altre famiglie con lo stesso problema g Assistente sociale
Medici/Specialisti h  Siti internet
Terapisti i Altro

Associazione d'utenza

14. Prima della confermare di diagnosi di

a b N
SLA, ha ricevuto altre diagnosi? No Si

15. Se “Si” quali?

16. A quali visite specialistiche ed esami strumentasi e
sottoposto?

17. Chi ha ricevuto per primo la comunicazione della cagnosi?
Familiare
Paziente
MMG
Conoscente
Assistente non familiare
Altro

18. Chi ha comunicato la diagnosi?
L’intero team multidisciplinare che ha seguitodrporso diagnostico
Uno degli specialisti che hanno seguito il percatisgnostico (specificare)
Un altro professionista coinvolto (specificare)

Non ricordo
MMG
Altro




19. Ritiene che I'ambiente in cui & stata comunicata ldiagnosi fosse adeguato?

a Pernulla

b Poco

c Abbastanza
d Molto

e Nonso

20. Ritiene che il tempo dedicato alla comunicazione tla diagnosi sia stato:
a Insufficiente
Adeguato
¢ Eccessivo

(on

21. Ha comunicato ad altre persone la sua diagnosi diL&?
Ai familiari
Al medico di medicina generale
Agli operatori del distretto
Ad altri specialisti
Al datore di lavoro della persona con SLA
A conoscenti ed amici
Altro

Q + 0O Qo O T L

22. Per quanto riguarda la patologia, ritiene siano stee fornite informazioni
adeguate su:

Le cause ed i meccanismi fisiopatologici?
a Pernulla b Poco c Abbastanza d Molto e Moltissimo

Le manifestazioni cliniche?
a Per nulla b Poco ¢ Abbastanza d Molto e Moltissimo

Le possibilita terapeutiche?
a Pernulla b Poco ¢ Abbastanza d Molto e Moltissimo

23. Le é stata offerta la possibilita di ricontattare,per eventuali dubbi insorti in un
secondo momento, chi le ha comunicato la diagnosi?

a No
b Si
¢ Nonso

24. Nel percorso diagnostico le € mancato o pesato:
Sapere dove andare?
a Pernulla b Poco c Abbastanza d Molto e Moltissimo

Avere un centro dove la presa in carico sia gloBale
a Pernulla b Poco c Abbastanza d Molto e Moltissimo



Discordanza dei pareri?
a Pernulla b Poco ¢ Abbastanza d Molto e Moltissimo

La modalita di comunicazione della diagnosi?
a Pernulla b Poco c Abbastanza d Molto e Moltissimo

La modalita di comunicazione delle informazioniudgdanti la patologia?
a Pernulla b Poco c Abbastanza d Molto e Moltissimo

Mancanza di presa in carico dopo la diagnosi?
a Pernulla b Poco c Abbastanza d Molto e Moltissimo

Competenza dei medici a cui vi siete rivolti?

a Pernulla b Poco ¢ Abbastanza d Molto e Moltissimo
Altro:
a Pernulla b Poco c Abbastanza d Molto e Moltissimo
25. Ha sostenuto costi per le visite e le procedure pettenere la s
. ) No b Si
diagnosi?
26. Se “Si”:

a Il pagamento ticket
b Visite e accertamenti privati
¢ Ricoveri
d Altr
0

27. Se si e rivolto ai servizi privati, qual e statad motivazione?




B. Situazione clinica

Intervistato:

Funzione Cognitiva
28. Da quando ha ricevuto diagnosi di SLA, ha lamentat disturbi quali ad esempio:

Perdita di memoria

Difficolta a ricordare le parole/afasia/aprassia

Disorientamento spazio/tempo

Apatia/depressione

Comportamenti stereotipati/delirio

Franca alterazione dello stato cognitivo/demenza

Q o0 ||

Altri: (specificare)

h Nessuno

29. E' stato valutato da uno specialista per questi diarbi? a No b Si

30. Se “Si”, chi le ha proposto queste valutazioni?
Medico di medicina generale

Medico specialista ospedaliero (specificare )

Medico specialista privato (specificare )
Altro

o 0O T o

31. Le e stato proposto qualche intervento per corregge i
suoi disturbi?
32. Che tipo di interventi sono stati fatti?

a No b Si

Tipo di Intervento| Fatto in Appena |Attualmente | ProgrammataProposta
passato per |tentato in |in corso ma
un certo passato, rifiutata
periodo subito
SOSpeso
Terapia
a farmacologica
Training
b cognitivo
Terapia
¢ occupazionale
q Supporto
psicosociale
e | Altri interventi:
(specificare)




33. Che tipo di assistenza riceve per la gestione deia disturbi?
Medico di medicina generale
Specialista del presidio ospedaliero
Servizi territoriali
Non riceve alcuna assistenza
Altro

D QO O T D

Alimentazione
34. Da quando ha ricevuto diagnosi di SLA, ha lamentat disturbi quali ad esempio:

a |Perdita di peso

b |Difficolta alla deglutizione/disfagia

c | Affaticamento/ tempi lunghi per nutrirsi

d |Alterazione parametri bioumorali

e |Altri: (specificare)

f |Nessuno

35. E' stato valutato da un punto di vista nutrizionale? a No b Si
36. E’ stata proposta anche una valutazione da parte din R
' a No b Si
logopedista?
37. Se “Si”, chi le ha proposto queste valutazioni?

a Medico di medicina generale

b Medico specialista ospedaliero (specificare )

C Medico specialista privato (specificare )

d Altro

38. Le é stato proposto qualche intervento per corregge i R
S . a No b Si
suoi disturbi?
39. Che tipo di interventi sono stati fatti?

Tipo di Intervento Fatto in Appena Attualmentg ProgrammataProposta
passato per |tentato in in corso ma rifiutata
un certo passato,
periodo subito

SOSpeso
Modificazioni della
a | dieta
b Uso di integratori
alimentari

¢ |Uso di addensanti

d [SNG

e |PEG

f |CVC




Altri interventi:
(specificare)

40. (Se il pz ha la PEG). Chi le ha parlato per primo dlla PEG?

a Medico di medicina generale

b Medico specialista ospedaliero (specificare )
¢ Medico specialista privato (specificare )

d Medico del distretto

e Altro

O OO T D
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41. (Se il pz ha la PEG). Chi le ha proposto il posizimmento definitivo della PEG?
Medico di medicina generale
Medico specialista ospedaliero (specificare )
Medico specialista privato (specificare )
Medico del distretto
Altro

42. Da quanto tempo ha la PEG?

43. Che tipo di assistenza riceve per la gestione delREG?
Medico di medicina generale
Specialista del presidio ospedaliero
Servizi territorial
Non riceve alcuna assistenza
Altro

44. La PEG le ha migliorato la qualita di vita? a No b Si

Funzione respiratoria

45. Da quando ha ricevuto diagnosi di SLA, ha lamentatalisturbi quali ad esempio:

Tosse

Difficolta respiratoria

Difficolta al riposo notturno

Sonnolenza diurna

Inappetenza

D | QO |T|D

Altri: (specificare)

a
b
c
d

46. E' stato valutato da un punto di vista pneumologic® a No b Si
47. Se “Si”, chi le ha proposto la valutazione?

Medico di medicina generale

Medico specialista ospedaliero (specificare

Medico specialista privato (specificare

Altro
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48. A quali indagini é stato sottoposto?

Spirometria

RXx torace

SNIFF test

Emogasanalisi

Polisonnografia

0D QO |T|D

Altri: (specificare)

49. Le é stato proposto qualche intervento per corregge i

suoi disturbi?

50. Che tipo di interventi sono stati eseguiti?

a

No b Si

Tipo di Intervento

Fatto in passatdppena

per un certo
periodo

tentato in
passato,
subito

sSospeso

Attualmente
in corso

Programmat

aPropostal
ma
rifiutata

Fisioterapia
respiratoria

Compressioni
addominali e tecniche
meccaniche

NIV

Mechanical in
exsufflator

Ventilazione invasiva

- || QO |O

Tracheostomia senzal
ventilazione

«Q

Altri interventi:
(specificare)

O QO O T D

51. Che tipo di assistenza riceve per la gestione dehttamento in atto?
Medico di medicina generale

Specialista del presidio ospedaliero

Servizi territoriali

Non riceve alcuna assistenza

Altr
0

52. Il trattamento in atto le ha migliorato la qualita di vita? a

11

No b Si



Comunicazione

53. Da quando ha ricevuto diagnosi di SLA, ha lamentatdlisturbi quali ad

esempio:
Disartria
Bradilalia
Afasia completa
Altro: (specificare)

o0 |T|D

54. E'stato sottoposto a valutazione da parte di uno sgialista?

55. Se “Si”, chi le ha proposto la valutazione?
Medico di medicina generale
Medico specialista ospedaliero (specificare

a No b Si

Medico specialista privato (specificare

o 0O T Y

Altro

56. Chi lo ha valutato?
a Medico specialista ospedaliero (specificare

b Medico specialista privato (specificare

¢ Altro

57. Le é stato proposto qualche intervento correttivo? a No b Si

58. Che tipo di interventi sono stati fatti?

Tipo di Intervento Fatto in Appena Attualmente
passato per uptentato in in corso

certo periodo | passato, subito
SOSpeso

Programmat

aProposta
ma
rifiutata

Riabilitazione
logopedica

Comunicazione
aumentativa

b alternativa con
strumenti non
elettronici

Comunicazione
aumentativa
alternativa con
strumenti elettronici

Comunicatori a
puntamento oculare

e Altri interventi:
(specificare)
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59. Che tipo di assistenza riceve per la gestione dehttamento in atto?
Medico di medicina generale
Specialista del presidio ospedaliero
Servizi territoriali
Non riceve alcuna assistenza
Altro

O OO T D

60. Il trattamento in atto le ha migliorato la qualita di vita? a No b Si

Funzione motoria
61. Da quando ha ricevuto diagnosi di SLA, ha lamentatalisturbi quali ad esempio:

Scrittura lenta o poco leggibile/difficolta a tagk il cibo

Incapacita di tenere la penna in mano/incapacitadliare il cibo

Difficolta nella cura di sé/Difficolta a vestirsi

o0 |T|QD

Difficolta nel muovere gli AS/Impaccio motorio AS

Difficolta a sistemarsi e/o girarsi nel letto/iratiidifficolta alla
dembulazione

Cammino con assistenza

Impossibilita a muoversi nel letto/impossibilit@@ambulare

oK | o

Altro: (specificare)

62. E' stato sottoposto a valutazione da parte di uno R
- a No b Si
specialista?

63. Se “Si”, chi le ha proposto la valutazione?
Medico di medicina generale
Medico specialista ospedaliero (specificare )
Medico specialista privato (specificare )
Altro

o 0O T Y

64. Da chi e stato valutato per i suoi problemi motori?
Medico specialista ospedaliero (specificare )
Medico specialista privato (specificare )
Fisiatra
Fisioterapista
Altro

O OO T

65. Le e stato proposto qualche intervento correttivo? a No b Si
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66. Che tipo di interventi sono stati fatti?

Tipo di Intervento Fatto in Appena Attualmente | Programmata| Proposta
passato per|tentato in in corso ma rifiutatal
un certo passato, subitp
periodo SOSpeso

a Fisioterapia motoria

b Attivita aerobica

c Assistenza personale

q Uso di

dispositivi/ausili
e Altri interventi:
(specificare)
67. II_trattamento in atto le ha migliorato la qualita di No b Si
vita?
68. Avete a casa qualche dispositivo/ausilio? a No b Si
Tipo Ottenuto | Tempo per| Chi lo ha Chilo ha | Contributo
dispositivo/ausilio | con facilita | ottenerlo | prescritto? fornito? all'acquisto?
(SI/NO) (99) (parziale/totale
a
b
c
d
e
f
g
h
69. Siete in attesa di ricevere qualche dispositivo/alli®? a No b Si
Tipo Tempo Chi lo ha prescritto? Motivazione di mancata
dispositivo/ausilio | passato erogazione
dalla
richiesta
(99)
a
b
c
d
e
f
g
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Percorso terapeutico

Intervistato:

70. Le é stata prescritta una terapia per la malattia de sue R
i a No b Si
complicanze?

71. Se “Si”, da chi?

a Medico di medicina generale
b Medico specialista ospedaliero (specif
¢ Medico specialista privato (specif
d Altro

72. Che tipo di interventi sono stati eseqguiti per lasa malattia?
Tipo di Intervento Fatto in passato per pfppena tentato in Attualmente in

certo periodo passato, subito sospesmrso
a Terapia con farmaci
b Logopedia
c Psicoterapia
d Sostegno sociale
e Medicine alternative
f  Terapia sperimentale
g Cure palliative
h Altri interventi:
(specificare)

73. Indichi i farmaci che sta assumendo attualmente:

74. Chi ha formulato il piano terapeutico?
a Il medico di medicina generale
b Il neurologo
¢ Pneumologo
d Nutrizionista/dietologo
e Fisiatra
f Palliativista
g Un altro specialista (Specificare
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75. Sostiene dei costi per i trattamenti terapeutici? a No b Si

76. Se “Si”:
Pagamento totale dei farmaci
Pagamento ticket dei farmaci
Pagamento totale degli altri trattamenti
Pagamento ticket degli altri trattamenti
Altro

D OO0 TD

77. Specificare i costi sostenuti e per quali trattanmmti?

78. E' seqguito in ADI (Assistenza Domiciliare

Integrata)? No b S

79. Di che tipo di assistenza domiciliare usufruisce?

Chi Quante volte al mese Per quanto tempo
viene a (min)
domicilio

80. Quante volte e stato ricoverato dal momento dellaafinizione della diagnosi?

81. Quante volte é stato ricoverato nell’'ultimo anno?

82. Specificare:

Causa Periodo Reparto di ricovero
ricovero |ricovero (gg)
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83. Che cosa le é pesato di piu nel trattamento finoracevuto?

La scarsa collaborazione tra gli operatori
a Pernulla b Poco c Abbastanza d Molto e Moltissimo

Difficolta nel fare o organizzare il trattamento
a Pernulla b Poco c Abbastanza d Molto e Moltissimo

Poco tempo di terapia
a Pernulla b Poco c Abbastanza d Molto e Moltissimo

Troppo tempo di terapia
a Pernulla b Poco c Abbastanza d Molto e Moltissimo

Poco coinvolgimento della famiglia
a Pernulla b Poco c Abbastanza d Molto e Moltissimo

Troppo coinvolgimento della famiglia
a Pernulla b Poco c Abbastanza d Molto e Moltissimo

Scarsi risultati degli interventi terapeutici

a Pernulla b Poco c Abbastanza d Molto e Moltissimo
Trovarsi soli
a Pernulla b Poco c Abbastanza d Molto e Moltissimo

Il dubbio che non si stia facendo tutto il possbil
a Pernulla b Poco c Abbastanza d Molto e Moltissimo

Il costo economico

a Pernulla b Poco c Abbastanza d Molto e Moltissimo
Altro
a Pernulla b Poco c Abbastanza d Molto e Moltissimo

84. Indichi le cose che ha apprezzato di piu nel trattaento fino ad ora ricevuto:
La competenza e capacita tecnica
a Pernulla b Poco c Abbastanza d Molto e Moltissimo

L’'organizzazione
a Pernulla b Poco ¢ Abbastanza d Molto e Moltissimo
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La gentilezza e la capacita umana
a Pernulla b Poco ¢ Abbastanza d Molto e Moltissimo

Il sentirsi curato
a Pernulla b Poco ¢ Abbastanza d Molto e Moltissimo

Lo stare con gli altri e il conoscere altri con $pesso problema
a Pernulla b Poco ¢ Abbastanza d Molto e Moltissimo

Le informazioni ricevute

a Pernulla b Poco ¢ Abbastanza d Molto e Moltissimo
Altro
a Pernulla b Poco ¢ Abbastanza d Molto e Moltissimo

85. Come definirebbe nel complesso il livello del Suaadimento rispetto al trattamento
effettuato finora?
Ottimo
Buono
Sufficiente
Scarso
Pessimo

D OO0 TD

86. Considerando complessivamente le Sue esperienzemeovaluta i vari ambiti
dell'assistenza?
Sanita

a Insufficie p Sufficient ¢ Buono d Ottimo

Sociale
a Insufficie p Sufficient ¢ Buono d Ottimo

Lavoro
a Insufficie p Sufficient ¢ Buono d Ottimo

Vita familiare e con amici
a Insufficie p Sufficient ¢ Buono d Ottimo
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C. Presa in carico formale

Intervistato:

87. E' sempre stato seguito dallo stesso MMG dall'insgienza della patologia?
a Si
b  No; I'hno cambiato perché non ero soddisfatto

¢ No; I'ho cambiato per altri motivi
88. Per quale motivo si rivolge di solito al MMG oltrealla ripetizione delle ricette?
a Mai e Per sapere cosa fare per ottenere cio di cui lngbds
b Anche per probleml acut f Mi da anche un supporto psicologico
intercorrenti
¢ Perlapresain carico medica i Altro

d Perla presain carico riabilitativa
89. Quante volte al mese si rivolge al MMG?

90. Attualmente é seguito da:

Tipologia servizio| Distanza Frequenza
o anellULSS apiu volte a
a territoriale settimana

b in provincia
Cin regione

d fuori regione
e all'estero

b ogni 1-2 settimane
C ogni mese

d ogni 6 mesi

€ ogni anno 0 meno

Figura professionale b ospedaliero
C convenzionato
d privato

Neurologo

Fisiatra

Fisioterapista

Psicologo

Otorinolaringoiatra / Foniatra

Logopedista

Nutrizionista

Pneumologo

Palliativista

Altro medico spec. ( )

Infermiere domiciliare

Operatore domiciliare dell'USL

Assistente sociale

Altro (specificare)
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o1. Prevalentemente quale di queste figure e per lei uiferimento costante di fiducia?

a Neurologo h Infermiere domiciliare
b Fisiatra i Operatore domiciliare dellUSL
c Fisioterapista |  Assistente sociale
d Psicologo m Medico di famiglia
e Otorinolaringoiatra / Foniatra n Pneumologo
f Logopedista o Palliativista
g Altro medico spec. p Altro
92. Ritiene che la comunicazione tra lei e gli operatorcoinvolti nella presa in carico sia/sia
stata:
a Insufficiente b Sufficiente ¢ Buona d Ottima
93. Ritiene che la comunicazione tra gli operatori coinolti nella presa in carico sia/sia
stata:
a Insufficiente b Sufficiente ¢ Buona d Ottima
94. Il servizio che ha posto la diagnosi, le ha fornitonformazioni e recapiti dei servizi
territoriali a sua disposizione?
a No b  Si, approssimativamente c Si, esaurientemente

95. Ritenete di aver avuto informazioni adeguate su:
| servizi che si occupano dei problemi della peesoan SLA

a Pernulla b Poco ¢ Abbastanza d Molto e Moltissimo
Le associazioni (laiche o religiose) presenti
a Pernulla b Poco ¢ Abbastanza d Molto e Moltissimo

96. Da chi ha avuto la maggior parte delle informazionsui suoi diritti?

Familiari f  Assistente sociale

Medico di medicina generale g Sitiinternet

Medico specialista h Conoscenti/amici
i

Centro di riferimento per la patologia Altro

Associazione d’'utenza

D OO T oD

97. Ha fatto domanda per il riconoscimento dell'invalidta civile? a No b Si

98. Ha fatto domanda per il riconoscimento handicap? a No b Si
Percentuale di invalidita civile riconosciuta  ......................%
Handicap riconosciuto a Handicap b Handicap grave
Tempo trascorso dalla presentazione della a Invalidita b Handicap
domanda

99. Ha ottenuto sussidi economici (assegno di R
a No b Si
accompagnamento, etc.)?

100.Ha fatto domanda di Esito

aggravamento?
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D. Assistenza alla famiglia
Il Paziente

101.In seguito alla diagnosi di SLA ha dovuto modificae i suoi ritmi di lavoro?

No

Ha ridotto 'impegno ma non ha cambiato I'attivita

Ha cambiato I'attivita

Le ha impedito di iniziare a lavorare anche selaweesoluto
Ha lasciato il lavoro/ha perso il lavoro

Altro

DO QO T D

102.Come sono i ritmi della sua giornata?

103.Da quando ha ricevuto la diagnosi di SLA, la sua eulizione economica é:

a Invariata b Peggiorata

104.Se peggiorata, che cosa ha gravato sulla situazioeeonomica?

Puo lavorare di meno

a Pernulla b Poco ¢ Abbastanza d Molto e Moltissimo
Deve sostenere costi per la terapia/ausili
a Pernulla b Poco c Abbastanza d Molto e Moltissimo
Deve sostenere costi per 'accudimento
a Pernulla b Poco ¢ Abbastanza d Molto e Moltissimo
Altro
a Pernulla b Poco ¢ Abbastanza d Molto e Moltissimo

105.Ha bisogno di assistenza per raggiungere il centiche la R

a No b Si
segue?
106.Se “Si”, le viene fornita? a No b Si

107. Specificare
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108.Lei paziente
Frequenta gruppi di pazienti con lo stesso problema
Riceve una presa in carico psicologica
E' iscritto ad una Associazione d'utenza
Frequenta le attivita dell’Associazione d'utenpe¢tficare

Niente
Altro

D QO T D

La Famiglia

109. Voi familiari (massimo 3 risposte)

Frequentate gruppi di familiari con lo stesso peatr
Avete un aiuto domiciliare per la famiglia

Avete una presa in carico psicologica

Avete avuto una terapia familiare

SLA
Niente
Altro

Q " 0 QO T YD

Avete un riferimento dei servizi sociali anche psesblemi diversi da quelli della persona con

110. Partecipate alle attivita di qualche associaziongi famiglie o di
utenti?

111. Se “Si”, quale?

No b Si

112. A causa della malattia ci sono state modifiche, ggistamenti, limitazioni o integrazioni

delle attivita di alcuni membri della famiglia?

Lavoro/scuola

Perso/smesso| Cambiato Limitato

Permessi
104

Moglie/marito

Figlio

Figlio

Figlia

Figlia

- ®© QO O T

Sorella

Fratello

o «Q

Padre

Madre

Altri familiari
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113. Qualcuno dei familiari, conviventi o meno, e direthmente coinvolto nell’assistenza,

accudimento, supporto della persona con SLA?

Persona (grado di Tipo di attivita Frequenza di impegno Grado di dipendenzal
parentela) soggetto dall'aiuto

Codici compilazione

Tipo di attivita 1l)accompagnamento; 2)supervisione;  3)23ccadinwmtgpagnia,
4)esecuzione concreta; 5)supporto economico; @&peatburocratiche;
7)altro

Frequenza di impegno 1)saltuaria nell'anno; 2)almeno mensile; 3)quimdile; 4)settimanale;
5)piu volte nella settimana; 6)giornaliera; 7)pitolte al giorno;
8)continuativa; 9)altro

Grado di dipendenza 1)solo facilitante, non necessariamente richiegjagstituibile da altra

persona facilmente; 3)sostituibile solo qualcheav@/o con difficolta;
4)non sostituibile

114. La condizione della persona con SLA ha determinatdetermina dei problemi riguardo

alla casa?
A No b Si
115. Se “Si”, quali:
a Abbiamo fatto delle modifiche e Cambieremo casa (nello stesso paese)
b Abbiamo cambiato casa (nello stesso paege) Cambieremo casa (in altro paese/citta)
c Abbiamo cambiato casa (in altro Non cambieremo casa anche se
paese/citta) 9 bisognerebbe
d Sono in programma modifiche h Altro
116. Quale di queste motivazioni ha influito o potrebbenfluire sulla decisione di cambiare
casa?
La necessita di una casa piu adatta
a Pernulla b Poco ¢ Abbastanza d Molto e Moltissi

La possibilita di stare piu vicino allo specialisteal centro che ci segue
a Pernulla b Poco ¢ Abbastanza d Molto e Moltissi

La possibilita di stare piu vicino a parenti

del

a Pernulla b Poco ¢ Abbastanza d Molto e Moltissi
Altr
a Pernulla b Poco ¢ Abbastanza d Molto e Moltissi
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117. Riuscite ad andare in

vacanza? A Mai b Soloraramente ¢ Si, regolarmente

118. Avete mai usufruito di strutture di sollievo (Respite

care)? A No b Si

119. Chi ritiene sia stato maggiormente interessato di conseguenze della patologia?
Coniuge
Figli
Genitori
Fratelli
Altri congiunti
Intero nucleo familiare
Altro

Q "0 o0 0>

120. Come sono state compensate le conseguenze dellespnza di una persona con SLA
nella vita dell'intero nucleo familiare?

Difficolta economiche

Compensato con Rottura
Ben Compensato con . ) Non
. ) c fatica e/o soloin d e della
tollerato aggiustamenti compensato -
parte famiglia

Mancanza di tempo libero, vita sociale

Compensato con Rottura
Ben Compensato con . ) Non
) ) c fatica e/o soloin d e della
tollerato aggiustamenti compensato -
parte famiglia
Difficolta di progettare il proprio futuro
Compensato con Rottura
Ben Compensato con . ) Non
) ) c fatica e/o solo in d e della
tollerato aggiustamenti compensato i
parte famiglia
Alterato benessere dei figli
Compensato con Rottura
Ben Compensato con : ) Non
a b - . c fatica e/o soloin d e della
tollerato aggiustamenti compensato i
parte famiglia
Difficolta di rapporti e relazioni tra i membri di@l famiglia
Compensato con Rottura
Ben Compensato con . ) Non
a b : ) fatica e/o solo in d e della
tollerato aggiustamenti compensato .
parte famiglia

121. La vostra famiglia riceve aiuto? A No b Si
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122. Se “Si”, chi vi aiuta?
Segnare [1] se l'aiuto é costante, [2] se l'aiuticéasionale
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a | Familiari e/o parenti

b | Vicini e/o amici

c | Persone con lo stesso problema

d | Associazioni di utenza

e | Volontariato

f | Personale retribuito

g | Figura spirituale

123. Quanto importanti ritenete siano stati questi aiui?
A Indispensabili b Utili ¢ Poco utili

124. Se non avete alcun aiuto, il motivo prevalente é:
a Non ci serve aiuto d L’abbiamo chiesto ma non ottenuto
b Non sappiamo a chi chiederlo e Non soddisfatti abbiamo rifiutato I'aiuto propostoc
Altr
o]

125. Da chi si aspettava maggior supporto?
Familiari o parenti
Vicini o amici
Figure professionali sanitarie (Specificare)
Figure professionali sociali (Specificare)
Volontari
Istituzioni religiose
Associazioni d'utenza
Nessuno
Altro

- TQ "0 Q0T >

25



E. Bisogni caregiver

Intervistato:

126. Nel vostro quotidiano sentite soprattutto il bisogo di: (massimo 2 risposte)

Piu tempo libero per me
Piu tempo per il lavoro
Piu tempo per i figli
Nessun bisogno

Altro

O OO T D

127. Sentite soprattutto il bisogno di parlare della vatra esperienza con: (massimo 2 risposte)

Un amico o familiare

Altre persone con lo stesso problema
Psicologo/Psicoterapeuta
Medico/specialista

Nessuno

Figure religic

Altro

Q 0 Qo O T L

128. Riguardo ai servizi sociali, sentite soprattuttolibisogno di
Maggior facilita nelle pratiche burocratiche
a Pernulla b Poco c Abbastanza d Molto e Moltissi

Un assistente per piu tempo
a Pernulla b Poco ¢ Abbastanza d Molto e Moltissimo

Tempol/disponibilita per parlare
a Pernulla b Poco ¢ Abbastanza d Molto e Moltissimo

Aiuto domestico
a Pernulla b Poco ¢ Abbastanza d Molto e Moltissimo

Maggiori facilitazioni per il trasporto
a Pernulla b Poco ¢ Abbastanza d Molto e Moltissimo

Aiuti economici

a Pernulla b Poco ¢ Abbastanza d Molto e Moltissimo
Altr
a Pernulla b Poco ¢ Abbastanza d Molto e Moltissimo

129. Ritenete di avere accesso ai servizi di cui avete

bisogno? No b S
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130. Se “No”, perché?

Perché insufficienti

Perché non siamo stati indirizzati nel centro giustallo specialista giusto
Perché li stiamo aspettando

Perché sono troppo distanti

Per il costo elevato

Altro

D QO T D

Domande a cura del rilevatore

Ora fine intervista: :

Sede

dell'intervista: ] Domicilio

| Altra sede (specificare)

Dov’e situata

I'abitazione: ] Centro urbano

[] Centro abitato
'] Isolata

Le persone da lei intervistate sono sembrate:
Aver bisogno di ascolto (specificar

Oppositiva (specificare

Tranquilla (specificare

Dapprima diffidente, poi coinvolta e interessatae(sficare

Sempre interessata (specificare

Sempre reticente (specificare

N Y 0 I

Altro

C’erano altre persone presenti? [ No [] Si

Se “Si”, quali? [ Coniuge
. Figlio/i
[ Altro familiare
[ Altri

Problemi urgenti emersi durante l'intervista:
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QUESTIONARIO DEL GRUPPO DI LAVORO SLA
(REG. VENETO - P.A. TRENTO - P.A. BOLZANO)

Nome e Cognome

Afferenza

Recapiti: tel. fax. mail

Data

Per le seguenti fasi o aspetti del percorso assisgiale della persona con SLA si prega di indicaran base alla
Vostra esperienza e per le parti di Vostra conoscen, rispettivamente le criticita, esempi di buone fassi gia

realizzate, eventuali proposte di azioni per risolere i problemi indicati, la vostra esperienza e viene personale.

1) Il sistema di riferimento. Dal sospetto diagnosticall’invio al Centro di riferimento per la
patologia.

Criticita

Esempi di buone prassi

Proposte di azioni

La vostra esperienza/Commenti

2) |l percorso diagnostico
Criticita

Esempi di buone prassi

Proposte di azioni

La vostra esperienza/Commenti

3) La comunicazione della diagnosi

Criticita

Esempi di buone prassi

Proposte di azioni

La vostra esperienza/Commenti

4) |l trattamento
Criticita

Esempi di buone prassi

Proposte di azioni

La vostra esperienza/Commenti




5) Definizione delle funzioni individuali e dei bisognassistenziali
Criticita

Esempi di buone prassi

Proposte di azioni

La vostra esperienza/Commenti

6) Il percorso riabilitativo

Criticita

Esempi di buone prassi

Proposte di azioni

La vostra esperienza/Commenti

7) Presa in carico domiciliare
Criticita

Esempi di buone prassi

Proposte di azioni

La vostra esperienza/Commenti

8) Accesso a cure palliative

Criticita

Esempi di buone prassi

Proposte di azioni

La vostra esperienza/Commenti

9) Informazione sui diritti-benefici

Criticita

Esempi di buone prassi

Proposte di azioni

La vostra esperienza/Commenti

10)Accesso a diritti-benefici
Criticita

Esempi di buone prassi

Proposte di azioni

La vostra esperienza/Commenti




11)Percorso per riconoscimento Invalidita -Handicap
Criticita

Esempi di buone prassi

Proposte di azioni

La vostra esperienza/Commenti

12)Altro
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The ALS Functional Rating Scale — Revised (ALSFRS-R
1. Speech

4 Normal speech processes

3 Detectable speech disturbance

2 Intelligible with repeating

1 Speech combined with nonvocal communication

0 Loss of useful speech

2. Salivation
4 Normal
3 Slight but definite excess of saliva in mouthyrhave nighttime drooling
2 Moderately excessive saliva; may have minimabling
1 Marked excess of saliva with some drooling
0 Marked drooling; requires constant tissue or kanthief

3. Swallowing
4 Normal eating habits
3 Early eating problems — occasional choking
2 Dietary consistency changes
1 Needs supplemental tube feeding
0 NPO (exclusively parenteral or enteral feeding)

4. Handwriting
4 Normal
3 Slow or sloppy: all words are legible
2 Not all words are legible
1 Able to grip pen but unable to write
0 Unable to grip pen

5a. Cutting food and handling utensiigatients without gastroston®
4 Normal
3 Somewhat slow and clumsy, but no help needed
2 Can cut most foods, although clumsy and slow;esbeip needed
1 Food must be cut by someone, but can still fémalg
0 Needs to be fed

5b. Cutting food and handling utensilalternate scale for patients with gastrostgfhy
4 Normal
3 Clumsy but able to perform all manipulations ipeledently
2 Some help needed with closures and fasteners
1 Provides minimal assistance to caregiver
0 Unable to perform any aspect of task

6. Dressing and hygiene
4 Normal function
3 Independent and complete self-care with effodemreased efficiency
2 Intermittent assistance or substitute methods
1 Needs attendant for self-care
0 Total dependence



7. Turning in bed and adjusting bed clothes
4 Normal
3 Somewhat slow and clumsy, but no help needed
2 Can turn alone or adjust sheets, but with grigtwty
1 Can initiate, but not turn or adjust sheets alone
0 Helpless

8. Walking
4 Normal
3 Early ambulation difficulties
2 Walks with assistance
1 Nonambulatory functional movement
0 No purposeful leg movement

9. Climbing stairs
4 Normal
3 Slow
2 Mild unsteadiness or fatigue
1 Needs assistance
0 Cannot do

10.Dyspnea
4 None
3 Occurs when walking
2 Occurs with one or more of the following: eatibgthing, dressing (ADL)
1 Occurs at rest, difficulty breathing when eitegting or lying
0 Significant difficulty, considering using mecheali respiratory support

11.Orthopnea
4 None
3 Some difficulty sleeping at night due to shortnekbreath, does not routinely usemore
than two pillows
2 Needs extra pillows in order to sleep (more tivew)
1 Can only sleep sitting up
0 Unable to sleep

12.Respiratory insufficiency
4 None
3 Intermittent use of BiPAP
2 Continuous use of BiPAP during the night
1 Continuous use of BiPAP during the night and day
0 Invasive mechanical ventilation by intubatiortracheostomy
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Presidi per il movimento:dstone, tripode, deambulatore, unita posturalipeame manuale,

carrozzina elettronicarsi di cavigli

Presidi per comando corrozzina trica.

su un

= tavolino
La centrale

173



Ausili ambientali: montascale, mobile a cingoli, Iofle a ruote, servoscala a binario con pedana o
sedia, con il binario a soffitto, piattaforma eleice.

ITSIN 13483

ITSM1 4067
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Ausili per la comunicazione

avera pemr T o

MICROLIGHT dimensioni 45 x 13 x 20 mm; forza di #oal0 gr
JELLY BEAN diametro 65 mm; spessore 20 mm; forzadditto 80 gr
MUSCOLAR

SWITCH

FINGERBUTTON

connessione 3.5 mm mono; for-za dvatione 75 gr;
escur-sione di attivazione 0.8 m m

EYEGAZE SYSTEM

sistema di puntamento oculare camuanitor
15"LCD; tele-camera Pentax; illuminatore IR; bracci
pneumatico regolabile; tastiera USB dotata di teuch
pad; cavo per controllo di pc esterno; softwarégligr
di comunicazione alfabetica, 4 tastiere virtuahesi
vocale; SW per gestione mouse sul pc in cui € liasta
Eyegaze + pc esterno

ACCESSORI

stativo da letto

sw Speaking Dinamically

manubrio per installazione per monitor secondo pc

sw per controllo ambientale

Marca

Caratteristiche tecniche

HELP CALL

SENIOR PILOT

SICARE Il BASIC

&~ VIVAVOCE IR

TELEFONO IR compatibile con Sicare telecomando ®picone,,
sistema operativo Windows, connessione USB
CITOFONO compatibile Sicare, dimensioni 210 x 50 x160 mm,

peso 0.5 Kg

Comunicatori Simbolici

Marca

Caratteristiche tecniche

CARDINAL COMUNICATORE | 8 tasti, 3 livelli, 8 minuti di registrazione, ass®

SIMBOLICO

sensore esterno, overlay flip, preascolto

BLUEBIRD COMUNICATORE | peso 900 gr, misure 30 x 21.4 x 3.9 cm, pagine

SIMBOLICO

26.6 x 19.3 cm, memoria 128 min circa con

memory card da 128 MB, batterie ricaricabili,
personalizzabile da 2 a 24 tasti per livello con 1
livelli, accesso sensore esterno, overlay flip
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Comunicatori Alfabetici

Marca

Caratteristiche tecniche

LIGHTWRITER MODELLO
S1 86

accesso a scansione su display + sintesi vogale

Software per la comunicazione alternativa

EYEGAZE

Marca

Caratteristiche tecniche

EUROVOCS SUITE (Key Vit +
Skippy + Doc Reader)

THE GRID

comunicatore testuale con tastiera vigu
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