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Art. 1 DEFINIZIONE

1. L'Assistenza ai bambini con patologia
cronica e costituita da un complesso di
prestazioni mediche, infermieristiche,
riabilitative , socio-assistenziali, rese al
domicilio del bambino e orientate In
maniera da poter garantire Il
raggiungimento di specifici obiettivi di
benessere, secondo piani di assistenza
iIndividualizzati, definiti anche con la
partecipazione di piu figure professionali
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Art 2. GLI OBIETTIVI
(la faccio breve...)

Supporto alle famiglie

Evitare ricoveri inutili

Presa In carico “globale”
Percorsi di cura concordati
Integrazione sociale
Contenimento delle complicanze




Art. 3 DESTINATARI
DELL'ASSISTENZA

» Fatta salva diversa determinazione
regionale nell'ambito degli accordi
decentrati, il servizio viene attivato nel
caso di pazienti affetti da patologie di
rilevante interesse sociale che di seguito
sono elencate:




asma grave,
fibrosi cistica;

malattie cromosomiche e o genetiche invalidanti;
sindrome di down:

cardiopatie congenite a rischio di scompenso
emodinamico;

artropatie con grave limitazione funzionale;
artrite reumatoide giovanile;
patologie oncoematologiche;




ESempil dil patologie In esame
« Sindrome dif Down, Acondreplasia,

Neurofibromatosi, Sindrome d

Sindrome: dil Prader-Willi, Sinc

| Turner,
rome X

fragile (ERA X), Sindrome di Willlams,

Malattie metaboliche, Malattie

NEUro-

muscolari, Paralisi cerebrali (forme piu
gravi), Sindremi a diagnosi non definita

(20-30% del totale !)




PDimensione del problema

« Prevalenza nella popolazione infantile
0.5%

* SUu 9.979.005 bambini-adolescenti 0-17
anni compiuti (ISTAT al 31-12-2005), circa
51050]0)0;

« Su 58.750.000 abitanti in Italia (ISTAT al
31-12-2005), circa 850 bambini per
milione di abitanti




Problema di base : complessita

assistenziale
« Rarita di ogni singola patelogia e gran

AUumereo dil patelogie note (dell’ordine d

gualche migliaia)

« Esempl: | Pediatri dif Famiglia seguono 3-4
pambini con gueste condizioni, In una ASL
con 100.000 abitanti vi sono circa 85 bambini.
Alcune sindromi, ben note alla comunita
scientifica (es.: sindrome di costello) e al

grande pubblico (es.: sindrome di Moebius),
contano 5-10 nuovi pazienti/anno in tutta Italia




Mancanza (In' un gran numero di tali
patolegie) di una terapia specifica in grado
dii“curare” la malattia




Art.4 PROCEDURE PER L’ATTIVAZIONE
DELL’ASSISTENZA
(la faccio breve,,,,,)

Il servizio e attivato dal pediatra di
concerto con Il responsabile
dell’assistenza sanitaria del Distretto
di residenza del paziente anche su
segnhalazione di:

Il responsabile dell’'Unita Operativa
ospedaliera all’atto della dimissione;

servizi sociall;
familiari del paziente.




Il pediatra di libera scelta

ha la responsabilita unica e complessiva del
paziente;

assicura gli interventi ambulatoriali e
domiciliari al pazienti destinatari
dell'intervento, con le modalita e le cadenze
previste dal programma concordato;

tiene la scheda degli accessi fornita
dall’Azienda presso il domicilio del paziente
sulla quale vengono riportati gli interventi.




previo Accordo con il Dirigente del distretto:

e attiva le eventuall consulenze
specialistiche;

o attiva gli interventi infermieristici,
riabilitativi e sociali programati;

e coordina gli operatori per rispondere ali
bisogni del paziente




ALLEGATO E DIS
ASSISTENZA AMBULATORIALE A
BAMBINI CON PATOLOGIA CRONICA

e ...comprende gli aspetti economici
dell’assistenza




Strumenti

* Plano assistenziale individuale per la
promoziene della salute e la riabilitazione,

« [Libretto sanitario, pessiblimente
computerizzato,

« “Centro assistenza disabilita” (=
Sportello del malato) in ogni centro (o
raggruppamento di centri) di riferimento
(competenze di psicologia, assistenza
soclale, pediatria generale e segreteria)
come “cemento” tra centro e territorio




Il Plano Assistenziale
Individuale

* Va definito con la famiglia dalla struttura di
fferimento prevalente attraverso un “patient
manager” del centro in stretta collaborazione
con un “patient manager” del territorio (il PdF o |l
MMG) tenendo _conto delle disponibilita della
ete assistenziale locale. Alla gestione del PAI
sovriintendono, comunicando fra di loro, | due
‘patient manager”. I criteri di valutazione sono
condivisi fra territorio e centro di riferimento.
processo di valutazione del PAI spetta al livello
territoriale.
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« Stretto contatto tra centro di riferimento e
Senvizi specilalisticl terntoriali realizzato dai
due patient manager (del centro di
fferimento e del territorio)

« Corsi diraggiornamento o altre occasioni
diiformazione di tutti I professionisti
coinvelti e dei volontari (genitori o no) piu
Impegnati nelle associazioni di genitori
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Ricerca una malattia
| Carca

Elenco alfabetico delle malattie

GLI OBIETTIVI DI ORPHANET

ORPHAMNET & un servizio di informazioni al pubblico sulle
malattie rare e i farmaci orfani con accesso libero.

L'obiettivo di ORPHAMNET & di contribuire al miglioramento del
trattamento delle malattie rare, sia di quelle genetiche che di
guelle autoimmuni o infettive, dei tumori o delle malattie prive di
diagnosi precisa.

ORPHANET offre servizi che si adattano ai bisogni dei pazienti e
delle loro famiglie, dei medici e dei ricercatori, delle associazioni

e dell'industria.
Partecipa a una Segnala la
ricerca clinica tua attivita

| EAERITI

NOVITA

Consultazione pubblica, malattie
rare: una sfida per 'Eurcpa (pdf)

EC Hare Disease webpages
DOCUMENTI

Centres of Reference for Rare
Dizeases in Eurcpe:
State-of-the-art and
Recommendations, Rars Dissass
Task Force Dec. 2008

EC Work Plan 2007 for Rare
Dizsegses

for OG SANCO's Programme of
Community Action in the field of
Public Health, adopted Feb.OT

Flanc nazignale francese per le
malattie rars

European Commission Inventory
of Incentive Measures for Orphan
Medicinal Products

CECD guidelines on genstic tests
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RICERCA SU : willi prader
Ricerca per segno C'E’' 2 RISPOSTA(E)

Consulenze Selezignare un risposta cliccando sopra.
Il nome attivo & il nome principale della malattia, | nomi sotto, non attivi, sono sinonimi o malattie incluze.

zCcrizione dei servizi

Progetti di ricerca

Sperimentazione

- clinica » Prader-Willi, sindrome di
drtecipazione a - . .
sperimentazioni W|II|—E’rader, sindrome di
cliniche Delezione 15q11-13 paterna
Registri Disomia uniparentale materna, cromosoma 15

Monosomia 15q11-13 paterna

» Urban-Rogers-Meyer. sindrome di
Deficit cognitivo - bassa statura - contratture delle mani - anomalie genitali
Prader-Willi habitus - osteopenia - camptodattilia

Test diagnostici

Autorizzazione
governativa

Associazioni

Networks

Laboratori ! Servizi

Farmaci

Professionisti

ichiesta a Orphanet

formazioni sul progettc =
Malattie rare =
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Disomia uniparentale mafema, cromosoma 15
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ico Q871
La sindrome di Prader-Willi @ una malattia genetica rara caratterizzata da anomalie
ipotalamico-pituitarie associate a grave ipotonia nel periodo neonatale e nei primi due
anni di vita, e alla insorgenza di iperfagia, che esita nel rischio di cbesita patologica
durante linfanzia e nell'sta adulta, a difficolta di apprendimento e a disturbi
comportamentali o problemi psichiatrici gravi. La malattia colpisce 1:25.000 nati.
Lipotonia grave alla nascita comporta problemi alla deglutizione e all'allattamento e un
ritardo dello sviluppo psicomotorio, ma tende ad attenuarsi parzialmente con l'eta. Sono
state spesso segnalate caratteristiche facciali peculiari {fronte stretta, occhi a mandorla,
labbro superiore sottile e bocca rivolta verso il basso) e mani e piedi molto piccoli. Dopo
guesta fase iniziale, i segni principali sono liperfagia e la mancanza di sazieta che causa
spesso, nei bambini affetti di circa due anni, un‘obesita grave. In assenza di controlli
esterni adeguati, la condizione pud peggiorare rapidamente. L'obesita & la causa pid
importante di morbidita e mortalita dei pazienti. Altre anomalie endocrine correlate
contribuiscono ad un quadro clinico caratterizzato da bassa statura, da deficit
dellormone della crescita, & uno sviluppo puberale incompleto. Il deficit cognitivo &
estremamente variabile e si associa a difficolta di apprendimento e ad uno sviluppo
anomalo del linguaggio, spesso aggravati dai disturbi comportamentali e psicologici. La
malattia & eterogenea dal punto di vista clinico e genetico. E dovuta ad anomalie della
regione critica del cromosoma 15 {15q11-g13). Gli esperti concordano che la diagnosi
debba basarsi su criteri clinici (i criteri di Holm del 1993, rivisti nel 2001) ed essere
confermata dalle analisi genetiche. La maggior parte dei casi sono sporadici e | casi
familiari sono ran; tutte queste informazione dovrebbero essere fornite dalla consulenza
genetica. La presa in carico deve essere globale e multidisciplinare. La diagnosi precoce,
la terapia multidisciplinare precoce e |a terapia con lormone della crescita hanno
migliorato sensibilmente la qualita della vita di questi bambini. Al momento non esistono
dati sugli effetti a lungo termine della terapia con GH negli adulti, in particolare circa
leffetto sui disturbi comportamentali e sul grado di autonomia raggiunto. Negli adulti, le

complicazioni legate allobesita e all'autonomia rappresentano i problemi pid importanti.
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angoli della bocca cascanti (Segno frequente)
anomalie dello smalto (Segno frequente)
atassia/incordinazione (Segno frequente)

bassa statura/nanismo [Segno frequente)

capelli male impiantati (Segno frequente)

clinodattilia del quinto dito (Segno frequente)
canvulsioni epilessia (Segno frequente)

delezione cromosomica sub-microscopica (Segno frequente)
diabete insulino-dipendente (Segno frequente)

disturbi del comportamento (Segno frequente)

ectopia del testicolo/criptorchidismo (Segno frequente)
eta ossea ritardata (Segno frequente)

ipotonia (Segno frequente)

mani corte/brachidattilia (Segno frequente)
microcefalia (Segno frequente)

micropene/piccolo pene (Segno frequente)

nefropatia gromerulare (Segno frequente)

ohesita generalizzata (Segno frequente)

orecchio molle (difetto di cartilagine) (Segno frequente)
palato ogivale/stretto (Segno frequente)

piede corto/brachidattilia delle dita (Segno frequente)
piede piccolo (Segno frequente)

piega palmare trasversale unica/piega scimmiesca (Segno frequente)

puberta ritardata/ipogonadismo (Segno frequente)
rime palpebrali antimongoloidi (Segno frequente)
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Seleziona un sito internet
RICERCA SU : PRADER-WILLI, SINDROME DI
C'E's RISPOSTA(E)

b GeneTests. University of Washington. Seattle, USA
http-/fwww genetests org/query?dz=pws

Informazione sulla malattia - Professionisti della sanita
Sito in Inglese

* InformaGene_informazione sulli malattie genetiche e rare per tutti. ltalie
hitp:/fwww telethon it/informagene/dettaglio_malattia.asp?id=47

Informazione sulla malattia - Ogni tipo di pubblico
Sito in ltaliano

b Medicine-Worldwide, Germany
hitp:/fwww.medicine-worldwide de/krankheiten/erbkrankheiten/prader_willi_html

Informazione sulla malattia - Ogni tipo di pubblico
Sito in Tedesco

» Mational Center for Biotechnology Information, USA

http:/fwwaw.nchionim.nih.gov/books/bv fogi?
call=bv View. ShowSection&rid=gnd_section_ 1582

Informazione sulla malattia - Professionisti della sanita
Sito in Inglese

» Mational Organization for Rare Disorders, USA

httr- Hhansnae raradicoacoe arnd/coarchirdhdotail ahetract bt ?dicnamo=Prador?d
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1. LA NORMATIVA
2. LA COMPETENZA

3. LE REALI RISORSE SUL
TERRITORIO




. Istituzione dell’Unita di Valutazione Multidisciplinare per
I’attivazione del “ Percorso Assistenziale” in caso di problemi di

carattere socio-sanitario.

 In pratica il Cittadino dovrebbe disporre
(L.R.12/2006) di uno “Sportello”in grado di
recepire il bisogno e trasmetterlo all’Unita di
Valutazione Multidisciplinare composta da
Operatori (Medici, Infermieri,Assistenti
soclali,Psicologi,ecc.)in grado di definire un
plano di assistenza e di definire un percorso
finalizzato alla soluzione del problema
proposto indicando al Cittadino le figure
professionali alle quali rivolgersi e le strutture
alle quali accedere
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IL RISCHIO & QUESTO....
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Figura - Assistenza mult ultidis p| are nel pazien n Sindrome di Prader-Willi

tal Bollettino dell’ 153



« ABBIAMO VISTO CHE IL PEDIATRA
NON E' CONSIDERATO PARTE IN
CAUSA DELL'ASSISTENZA NE’
TANTOMENO PERNO DELLA STESSA




* Dobbiamo rivendicare con forza il nostro
ruolo nell’interesse del paziente affidatoci
dalla fiducia della famiglia




* Credo che una assistenza di livello passi
doverosamente attraverso l'assistenza
adeguata a guesti soggetti con grave
disabilita
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