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BOZZA PRELIMINARE

Proposta di un modello assistenziale per bambini con malattie genetiche e/o disabilità ad elevata complessità assistenziale 
e per le loro famiglie

discusso e condiviso con componenti di altre società scientifiche e associazioni dei familiari 
(lista incompleta)
 ACP - AIDEL 22 – AIPD – AISAc – ANF – ANVCdL – GASBI –  SIN – SINPIA – SICuPP
· ACP, Associazione culturale Pediatri, http://www.acp.it/
· AIDEL22, Associazione Italiana Delezione Cromosoma 22, http://www.aidel22.it/index.asp
· AIPD, Associazione Italiana Persone Down, http://www.aipd.it/
· AISAc, Associazione per l'Informazione e lo Studio dell'Acondroplasia,  http://www.aisac.it
· ANF, Associazione Neurofibromatosi, http://www.neurofibromatosi.org/ 

· ANVCdL Associazione Nazionale di Volontariato Sindrome Cornelia de Lange
 http://www.corneliadelange.org/
· GASBI Genitori Associati Spina Bifida Italia http://www.gasbi.it/
· SIN, Società Italiana di Neonatologia, http://www.neonatologia.it/ 

· SINPIA Sistemi di cura in NeuroPsichiatria dell'Infanzia e dell'Adolescenza

http://www.sinpia.it/
· SICuPP Società Italiana di Pediatria delle Cure Primarie

http://www.sip.it/moduli/affiliate/item.php?idWebItem=af1E00
Elementi essenziali del documento

Area di interesse generale

· Pediatria Generale e Specialistica, Neuropsichiatria Infantile, Malattie croniche

Area di interesse specifico

· Malattie genetiche e disabilità ad elevata complessità assistenziale

Esempi di patologie in esame

Sindrome di Down, Acondroplasia, Neurofibromatosi, Sindrome di Turner, Sindrome di Prader-Willi, Sindrome X fragile (FRA X), Sindrome di Williams, Malattie metaboliche, Malattie neuro-muscolari, Paralisi cerebrali (forme più gravi), Sindromi a diagnosi non definita  (20-30% del totale !)
Dimensione del problema 

· Prevalenza nella popolazione infantile 0.5% 
· Su  9.979.005 bambini-adolescenti 0-17 anni compiuti (ISTAT al 31-12-2005), circa 50.000 
· Su 58.750.000 abitanti in Italia (ISTAT al 31-12-2005), circa 850 bambini per milione di abitanti
Problema di base : complessità assistenziale

· Rarità di ogni singola patologia e gran numero di patologie note (dell’ordine di qualche migliaia)

· Esempi: i Pediatri di Famiglia  seguono 3-4 bambini con queste condizioni, in una ASL con 100.000 abitanti vi sono circa 85 bambini. Alcune sindromi, ben note alla comunità 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 patologie) di una terapia specifica in grado di “curare” la malattia
· Necessità di approccio assistenziale:

· multidisciplinare, a causa delle molteplicità dei problemi

· multisettoriale, socio-sanitario

· integrato

· partecipato (con la famiglia)

· che ponga l’assistenza (“care”, presa in carico) globale al bambino e alla sua famiglia come obiettivo prioritario

Problemi emergenti o ancora non ben risolti
· Scarso sviluppo di centri di riferimento assistenziale, vissuti dai genitori come i centri di eccellenza a cui rivolgersi per qualsiasi problema

· Scarso sviluppo di percorsi assistenziali ben  programmati che tengano conto delle specificità necessarie in alcune patologie o gruppi di esse 

· Scarso coordinamento entro e tra servizi sociali e sanitari 

· Scarsa attenzione al coinvolgimento attivo (empowerment) dei genitori

Il modello assistenziale proposto in questo documento
Obiettivo generale

Promuovere per i bambini ed adolescenti con disabilità e/o malattie genetiche complesse un’assistenza multidisciplinare che sia: 

· integrata con le risorse territoriali e in grado di ridurre gli accessi in ospedale, 

· centrata sulla famiglia e condivisa con essa, 

· basata su un piano assistenziale e riabilitativo chiaro e ben esplicitato, 
· gestita da due “patient manager” esplicitati: uno presso il centro di riferimento e l’altro sul territorio, 

e che persegua l’obiettivo di 

· promuovere la salute globale del bambino e della sua famiglia, 

· porre le basi per una vita da adulto la più autonoma possibile e inserita in idonei ambienti di lavoro, compatibilmente con le problematiche biomediche presenti
Strutture 

· Centri di riferimento per diagnosi e follow-up per le varie specifiche patologie (Stima del fabbisogno : 84 centri (1 ogni 700.000 abitanti),  ognuno con responsabilità per circa 600 pazienti;  inseriti nelle reti assistenziali già esistenti ed individuate nelle singole regioni; 

· collegati in rete tra di loro, secondo il modello “mozzo e raggi”, variabile,  in funzione della patologia seguita in regime di eccellenza (assistenza-formazione-ricerca)

· in ogni centro uno o più patient manager, responsabili della “salute globale” del bambino e della sua famiglia
· Servizi territoriali strettamente collegati tra loro e, tramite il patient manager territoriale, con i centri riferimento, costituiti da:
· servizi specialistici territoriali per problemi trasversali (es.:servizio di neuropsichiatria infantile territoriale)
· servizi per la riabilitazione

· Pediatria di famiglia e medicina generale di base
· Strettamente collegati con i centri riferimento tramite gli strumenti indicati nella sezione apposita

· PdF e medici di medicina generale identificati come patient manager sul territorio 
· Capitale sociale territoriale : associazioni di genitori, scuola, organizzazioni per il tempo libero

· Previdenze e facilitazioni previste dalla legislazione corrente
Strumenti

· Piano assistenziale individuale per la promozione della salute e la riabilitazione, 
· Libretto sanitario, possibilmente computerizzato,
· “Centro assistenza disabilità” (= Sportello del malato)  in ogni centro (o raggruppamento di centri) di riferimento (competenze di psicologia, assistenza sociale, pediatria generale e segreteria) come “cemento” tra centro e territorio

· Stretto contatto tra centro di riferimento e servizi specialistici territoriali realizzato dai due patient manager (del centro di riferimento e del territorio) 
· Corsi di aggiornamento o altre occasioni di formazione di tutti i professionisti coinvolti e dei volontari (genitori o no)  più impegnati nelle associazioni di genitori
· Sviluppo della ricerca clinica per la valutazione delle varie strategie assistenziali utilizzando anche le metodologie offerte dalla ricerca qualitativa

Documento in extenso
Premesse 

1. Le malattie genetiche e le disabilità ad alta complessità assistenziale o più brevemente “complesse” in età evolutiva rappresentano un’area clinica variegata, caratterizzata dalla presenza di problemi di salute e/o deficit funzionali multipli che richiedono un’assistenza multi-specialistica e multi-disciplinare, medica e psico-sociale, fortemente integrata tra strutture ospedaliere o universitarie di riferimento e strutture specialistiche e socio-sanitarie territoriali. 

2. Buona parte delle patologie che determinano una disabilità complessa sono su base genetica e/o sono malattie rare e possono presentare, stabilmente o a seconda delle fasi evolutive, la preminenza di problematiche pediatriche, neuropsichiatriche infantili o riabilitative. 

3. Nella maggior parte dei casi, si tratta di patologie ad elevato impatto sanitario e sociale nell’immediato e per il futuro, con una quota significativa di piccoli utenti ad elevata dipendenza.

4. Gli esempi più significativi e più noti di malattie genetiche e/o disabilità “complesse” sono: sindrome di Down, sindrome di Prader-Willi, sindrome di Williams, acondroplasia e simili displasie scheletriche, neurofibromatosi, paralisi cerebrali infantili, numerosissime sindromi associate a deficit multipli dello sviluppo con diagnosi geneticamente ben definita o no. Quasi tutte queste condizioni fanno parte del più ampio capitolo delle malattie rare. 

5. Il presente documento è stato sviluppato tenendo in considerazione esclusivamente queste condizioni “complesse”, volutamente non volendo affrontare le problematiche tipiche di altre condizioni che trovano già una buona risposta ai bisogni assistenziali quali ad esempio: fibrosi cistica, talassemia, epilessia. 
6. In considerazione di quanto evidenziato sopra è necessario sottolineare i  seguenti pre-requisiti assistenziali specifici, tipici, anche se non esclusivi, delle condizioni “complesse”:

a. E’ urgente rendere visibili i “luoghi” per la presa in carico, e diffondere informazioni sulle “buone pratiche” esistenti

b. E’necessaria l’individuazione dei centri non solo per la diagnosi, ma soprattutto per la cura e per la gestione delle patologie di base e di quelle intercorrenti, che attualmente risulta difficile sia per le famiglie che per i clinici. 

c. E’ sempre indispensabile integrare le famiglie nel percorso assistenziale al fine di consentire la gestione quotidiana della disabilità complessa nel tempo 

d. E’ indispensabile il coordinamento e l’integrazione tra servizi e professionalità distinte, per poter costruire una rete sanitaria e assistenziale innovativa e su misura 

7. La mancata risposta a tali indicazioni assistenziali, frequente in assenza di un adeguato modello clinico/organizzativo, rende ancora più fragile l’utenza con condizioni complesse, esponendola all’offerta indiscriminata di indagini e interventi impropri o inadeguati, spesso ripetuti, con conseguente inappropriatezza dell’intervento assistenziale, e notevole incremento dei costi emotivi, sociali ed economici 

8. Il termine bambino/bambini comprende sia i bambini che le bambine senza caratterizzare un genere specifico, e comprende tutto il periodo di competenza pediatrica, dal periodo prenatale e neonatale a quello adolescenziale (da 0 a 17 anni). 

9. Il termine assistenza comprende attività di carattere diagnostico, terapeutico, riabilitativo e di cura (nel senso di aver cura, di “care”) così come di ricerca biomedica, clinica e socio-sanitaria, e di advocacy (promozione di diritti non ancora realizzati e proposte operative per soddisfare bisogni inevasi, soprattutto nelle strutture sociali, scolastiche e ludico-ricreative) 

Dimensione del problema 

1. Mancano dati approfonditi e completi sulla realtà italiana. 

2. E’ però possibile attingere a diverse fonti epidemiologiche in Italia e all’estero per stimare la dimensione del problema:

· Mentre i dati internazionali sulla disabilità possono essere molto variabili (4-17 %), quelli sulla disabilità complessa sono abbastanza stabili (tra 0,4 e 0,7 %) nelle diverse fasce di età e nelle diverse popolazioni, e particolarmente ben dettagliati nelle casistiche nazionali canadesi.

· In Italia nell’anno scolastico 2002-2003, il tasso di prevalenza di bambini (6-15 anni) con certificazione di disabilità ai fini dell’integrazione scolastica è risultato del 2%, e si può ipotizzare che circa il 25% di questi bambini (pari quindi allo 0,5% della popolazione infantile abbia una condizione “complessa” 

· Una stima della prevalenza nella popolazione Italiana delle malattie genetiche pediatriche e/o disabilità congenite complesse è stata presentata da P. Mastroiacovo al Congresso della Società Italiana di Pediatria del 2005. Sulla base dei dati disponibili in letteratura relativi alle condizioni più comuni, è stata stimato un tasso di prevalenza allo 0,4%  (1 su 250 bambini). 

3. La prevalenza delle malattie genetiche e/o disabilità complesse può quindi ragionevolmente essere stimata intorno allo 0,5% (1 su 200) nella fascia di età 0-18 anni.

4. Utilizzando tale stima (0.5%) si può calcolare che su una popolazione di circa 10 milioni di bambini 0-17 anni compiuti quale quella italiana (dati ISTAT al 31-12-2005: 9.979.005), circa 50.000 presentino una malattia genetica e/o disabilità complessa ovvero, su un totale di 58.750.000 abitanti in Italia (dati ISTAT al 31-12-2005), circa 850 bambini per milione di abitanti. 

Tipologia dei bisogni assistenziali

I bisogni assistenziali espressi da questi bambini includono contemporaneamente aspetti trasversali a più patologie,  abbastanza simili tra loro e a quelli di altri bambini con malattie croniche o con disabilità più lievi, ed aspetti molto specifici legati alla singola patologia ed alla condizione biologica ed esistenziale di ognuno di essi. 

1. Le patologie che possono determinare una malattia genetica e/o disabilità complessa sono numerosissime nel loro insieme (più di 5000), ma ciascuna di esse ha una frequenza molto bassa, tanto da esigere competenze su alcuni aspetti della diagnosi e della cura concentrate in singoli centri di eccellenza, non potendo essere disponibili in modo omogeneo in tutte le strutture sanitarie territoriali. 

2. In parallelo, è necessaria la continua gestione delle conseguenze della malattia di base nel tempo, sia in termini strettamente sanitari (ad esempio per la grave scoliosi, la disfagia, le sequele ortopediche, la depressione, il disturbo di comunicazione, l’epilessia, le polmoniti ricorrenti, i problemi cardiaci, il disturbo visivo) che di abilitazione sociale nel proprio contesto di vita. In entrambi i casi, l’intervento deve poter includere oltre alle componenti molto specifiche indispensabili, il lavoro di coordinamento e di rete e la trasmissione di competenze ai contesti di vita; attività queste che sono in genere insufficientemente contemplate nell’organizzazione dei servizi
3. I bisogni assistenziali vengono espressi in ciascuna struttura di assistenza territoriale da un piccolo numero di pazienti. Ad esempio un Pediatra di famiglia, che ha raggiunto il “massimale” di scelte, segue 800 assistiti tra i quali ha in media almeno 3-4 pazienti con una malattia genetica e/o disabilità complessa, molto probabilmente con condizioni diverse. In un distretto sanitario con 25.000 abitanti vi saranno circa 15 bambini con le condizioni in esame, di nuovo, molto probabilmente, con condizioni diverse, e in una ASL di 100.000 abitanti troveremo circa 50 bambini con queste condizioni, alcuni con le patologie rare più comuni, molti con patologie diverse tra loro. Queste riflessioni fanno ben comprendere che una buona assistenza non può basarsi su una componente indispensabile della conoscenza clinica: l’esperienza clinica diretta. 

4. Ogni cittadino ha diritto ad un’assistenza ottimale, a prescindere dalla frequenza (o meglio rarità) della sua condizione, ed oggi non è più accettabile che un bambino con una malattia rara non trovi risposte ottimali (di eccellenza come si suol dire) nel territorio di residenza. 

5.  La complessità dell’assistenza necessaria non è la stessa per tutte le malattie. Per pochissime condizioni (poco meno di 10 !)  esiste un protocollo assistenziale abbastanza ben definito per cui potrebbe essere sufficiente soltanto la presenza del “patient manager” sul territorio con richiesta di consulenza periodica presso i centri di riferimento. Per tutte le altre numerosissime condizioni non esistono linee guida o raccomandazioni assistenziali ed è necessario lo stretto coinvolgimento di un “patient manager” particolarmente esperto in quello specifico campo individuabile soltanto in un centro di riferimento per malattie genetiche e/o disabilità complesse in età evolutiva. In alcuni casi (o in alcune fasi evolutive della singola patologia) vi è una predominanza di problematiche pediatriche (Es.: acondroplasia, sindrome di Marfan, sindrome di Noonan), in altri di problematiche neuropsichiatriche infantili o riabilitative (Es.: sindrome di Rett, sindrome di Angelmann), in altri di entrambe (Es.: sindrome di Cornelia de Lange, sindrome. di Wolf-Hirschhorn, Atrofia Muscolare Spinale). In tutti i casi e per tutti i pazienti sono dunque necessari interventi “personalizzati” con l’esigenza di formulare di un Piano Assistenziale Individuale (PAI) che sia : 

· globale, poiché questi bambini hanno diritti e bisogni di salute del tutto analoghi a quelli di tutti gli altri bambini (Es.: vaccinazioni, bilanci di salute, interventi anticipati di prevenzione), 

· multidisciplinare, poiché essi hanno problemi di vario tipo e natura per i quali sono necessarie competenze multispecialistiche (Es.:cardiologia pediatrica, chirurgia pediatrica, immuno-ematologia pediatrica, neuropsichiatria infantile, riabilitazione) e multidisciplinari (Es.: pedagogia, psicologia, assistenza sociale), 

· integrato, poiché il trattamento di queste patologie è medico-clinico da svolgersi in ospedali specializzati e sul territorio, ma anche, (se non prevalentemente in alcune di esse) di interventi sociali, riabilitativi, ed educativi

· partecipato, tra i clinici e con i familiari (e quando possibile anche con i ragazzi), perché la definizione delle priorità e degli obiettivi assistenziali significativi nel tempo non può prescindere da una continua condivisione e negoziazione con la famiglia e tra gli operatori e i servizi coinvolti

Il modello assistenziale
1. Il modello che voglia proporre un’assistenza ottimale deve tenere dunque conto di quattro esigenze fondamentali:

· la competenza sulla diagnosi ed il follow up della specifica patologia, che necessita di un centro di riferimento
· la competenza sui problemi trasversali a diverse patologie, che può trovarsi in centri/specialisti di riferimento per il problema specifico o in servizi specialistici sul territorio (Es.: il servizio di neuropsichiatria infantile territoriale o di riabilitazione) 

· la competenza pediatrica e sanitaria di base 

· la costruzione di reti assistenziali nel sistema sociale dove vive il bambino e dove è possibile la utilizzazione i fattori protettivi tipici del capitale sociale localmente disponibile. 

Queste necessità devono essere in stretta comunicazione culturale ed organizzativa tra loro e quindi tradursi in una “rete assistenziale” che spesso finisce per essere composta di un numero molto elevato di “s-nodi”. E’ come se si intrecciassero diversi Hub intorno allo stesso bambino: il centro di riferimento per la diagnosi e il follow up della sindrome genetica rara XYZ, il centro di riferimento per la gestione del problema W, trasversale a più patologie, e così via fino anche a contarne alcune decine, con una “gerarchia” molto meno definita di quella del modello classico “hub and spoke” (mozzo e raggi di una ruota), e con una sequenza temporale spesso contemporanea e prolungata. Ogni nodo diventa quindi Hub per un’attività e Spoke per un’altra, e particolarmente forte è l’esigenza di continua trasmissione di competenze in modo biunivoco tra i centri e con le famiglie. Va ricordato che in un modello partecipato di intervento tra i nodi sono a pieno diritto inclusi il bambino e la famiglia.
2. I centri di riferimento.

I centri di riferimento, in parte già esistenti, devono essere potenziati nell’immediato futuro e ne devono essere previsti di nuovi, allo scopo di ottimizzare le attività che già vengono realizzate in alcuni centri pediatrici, di neuropsichiatria infantile o riabilitativi, per garantire un’assistenza adeguata a un gran numero di condizioni tanto rare da non poter prevedere altra soluzione adeguata che una centralizzazione delle esperienze, ed infine valorizzare le cure primarie sul territorio.

 I centri di riferimento devono esser identificati nell’ambito dei dipartimenti /cliniche / divisioni/ istituti di pediatria/neuropsichiatria infantile/riabilitazione dei maggiori ospedali italiani o istituti a carattere scientifico che già fanno parte di reti assistenziali già operanti (es.: reti per le malattie rare). Ognuno di essi deve esplicitare chiaramente per quali patologie è centro di riferimento e per quali è elemento di raccordo con altri centri. Ogni centro deve essere in grado di:

· assicurare l’eccellenza assistenziale per le patologie prescelte, paragonabile a quella di analoghe istituzioni straniere;
· garantire il patto di collaborazione per la salute medico – famiglia – paziente; 

· garantire l’attività di consulenza individualizzata del necessario pool di specialisti dedicati e formati (Es oculista, cardiologo, audiologo, ortopedico), con attività organizzate secondo tempi e modi realmente idonei a ottenere la collaborazione dei piccoli pazienti;

· sviluppare Piani Assistenziali Individuali per ogni bambino in collaborazione con le altre strutture coinvolte e in particolare con le strutture distrettuali delle ASL di residenza; 

· identificare insieme alla famiglia il “patient manager” all’interno del centro di riferimento, quando necessario;
· identificare con la famiglia e le strutture territoriali delle ASL di residenza il “patient manager territoriale”;  
· mantenere aggiornate le documentazioni cliniche sanitarie personali del paziente, in collaborazione con le altre strutture coinvolte, attraverso l’implementazione di libretti sanitari individuali; 

· promuovere “linee guida per l’assistenza multidisciplinare integrata” ed identificare “livelli minimi di assistenza” per alcune patologie di maggiore competenza, diversificata da centro a centro;

· eseguire ricerca di base e/o clinica e/o sociale sulle patologie di maggiore competenza, compresa la collaborazione a o la promozione di “registri di patologia ad orientamento clinico-valutativo”. 
Ogni centro di riferimento dovrebbe inoltre avere una specifica struttura di raccordo, dedicata esclusivamente alle malattie genetiche e disabilità complesse, ben visibile all’utente, con una sua precisa denominazione (es.: “centro assistenza disabilità complesse” = sportello del malato), e con una chiara indicazione per quali patologie è centro di riferimento e per quali è centro di raccordo con altri centri). Tale specifica struttura di raccordo dovrebbe essere dotata di almeno una segreteria, uno psicologo, un assistente sociale o sanitaria, possibilmente un medico della riabilitazione ed un pediatra (dedicato esclusivamente a tale struttura e non coinvolto con i problemi assistenziali). Tale equipe, seppure in collaborazione con altri professionisti del centro riferimento o del territorio, dovrebbe avere una missione ben definita: potenziare le risorse familiari e le risorse esistenti sul territorio e quindi lo specifico compito di: 

· interagire con le famiglie, 

· interagire con i pediatri di famiglia e con le altre figure professionali presenti sul territorio, 

· garantire la presenza di adeguato materiale informativo chiaro e fruibile sulle patologie e sulla loro gestione quotidiana per le famiglie e gli operatori; 

· garantire la consulenza a distanza, telefonica o via e-mail per famiglie e operatori; 

· garantire il supporto formativo necessario per gli operatori delle altre strutture che devono seguire gli utenti in carico al centro; 

· fornire l’adeguato sostegno alle famiglie quando necessario; 

· costruire e mantenere aggiornata la mappa delle risorse nei bacini di utenza del centro di riferimento; 

· assicurarsi che i genitori abbiano accesso a livello locale ai gruppi di auto-aiuto e ad occasioni di incontro che tendono ad aumentare le risorse e le competenze personali (empowerment), in caso contrario trovare soluzioni alternative; 

· attuare azioni di supporto alle associazioni di genitori, con particolare attenzione a quelle che tendono all’incremento dei diritti dei bambini con disabilità (advocacy.)
2.1 La struttura qui proposta (denominata tentativamente: “centro di assistenza disabilità” ) richiede modalità organizzative e di erogazione dei servizi innovative, centrate sul modello di rete esposto più sopra e che indubbiamente impegnano le risorse del SSN. Non è ipotizzabile che tali strutture possano essere realizzate da subito in tutti i centri di riferimento. In via prioritaria potrebbero essere attivate o consolidate solo in alcuni di essi utilizzando risorse già esistenti, risorse di Fondazioni o Associazioni non-profit, fondi di ricerca ad hoc. I risultati di tali strutture, nell’arco di tre anni, potrebbero fornire indicazioni utili per ri-programmare i punti carenti o in esubero, e per trovare i finanziamenti necessari alla loro estensione. 

E’ importante sottolineare che la nuova struttura di coordinamento qui proposta ha lo scopo valorizzare le qualità di tutti i professionisti che sono a contatto con questi bambini, di cementare le relazioni tra centro di riferimento e singoli territori, di potenziare le risorse esistenti sul territorio, di ottimizzare l’attività di erogazione dell’assistenza e di minimizzare le inutili e frequenti duplicazioni degli interventi., ovvero, in sintesi, produrre un miglioramento della qualità e una riduzione dei costi. 

2.2 I centri di riferimento per la diagnosi ed il follow up, ipotizzabili in un numero complessivo di circa 80 su tutto il territorio nazionale (ognuno con un carico medio di 600 bambini)  dovranno essere collegati tra loro, anche in questo caso secondo il modello flessibile di “hub and spoke”. Un centro di riferimento particolarmente preparato in una specifica patologia dovrà essere infatti “mozzo” per gli altri, e a sua volta sarà “raggio” per le altre patologie di cui altri saranno “mozzo”, il tutto basato su competenze reali e non su identificazioni di comodo o di facciata. La relazione tra tali centri, la loro qualità e la loro omogeneità qualitativa sarà garantita attraverso le modalità dell’accreditamento tra pari, in base a requisiti clinici ed organizzativi definiti in un apposito manuale condiviso tra i professionisti e con le associazioni degli utenti e dei familiari. Un modello di questo tipo non è nuovo nella Pediatria Italiana essendo stato realizzato da tempo dall’Associazione Italiana di Ematologia ed Oncologia Pediatrica (AIEOP)

3. I centri per la gestione dei problemi trasversali a diverse patologie

I problemi trasversali a diverse patologie sono numerosi, e richiedono competenze tecniche molto specifiche sul problema stesso (Es.: la disfagia, le sequele ortopediche, le polmoniti ricorrenti, la ventilazione assistita, la PEG, i problemi cardiaci, il disturbo visivo, la grave scoliosi, la presa in carico neuropsichiatrica, la riabilitazione, la depressione, il disturbo di comunicazione, l’epilessia) e contemporaneo stretto raccordo con i centri di riferimento per le componenti tipiche della patologia. Tra questi sono da includere i servizi territoriali di neuropsichiatria infantile e le strutture specifiche pediatriche ospedaliere locali che hanno sviluppato le competenze necessarie per la gestione del follow up pediatrico di utenti con disabilità complessa, oltre a strutture iperspecialistiche per problemi particolari e rari (la grave scoliosi, la craniostenosi ecc).
I centri per la gestione dei problemi trasversali devono essere in grado di:

· assicurare l’eccellenza assistenziale per le problematiche trattate,

· esplicitare chiaramente metodologie di intervento, casistiche e risultati,

· garantire che le attività siano organizzate secondo tempi e modi idonei a ottenere la collaborazione dei piccoli pazienti,

· essere in stretto raccordo con le altre strutture della rete assistenziale per la disabilità complessa e malattia rara, partecipando per la parte di competenza alla strutturazione dei Piani Assistenziali Individuali per ogni bambino, 

· mantenere aggiornate le documentazioni cliniche sanitarie personali del paziente in collaborazione con le altre strutture,

· contribuire alla stesura di “linee guida per l’assistenza multidisciplinare integrata”, per la parte di competenza,

· avere una specifica visibilità per l’utente (con la chiara indicazione delle problematiche per le quali sono riferimento per le singole patologie),

· garantire la presenza di adeguato materiale informativo sulle problematiche trattate e sulla loro gestione quotidiana per le famiglie e gli operatori, 

· garantire la consulenza a distanza, telefonica o via e-mail per famiglie e operatori,

· garantire il supporto formativo necessario per gli operatori delle altre strutture che devono poi continuare a seguire gli utenti.

Una tipologia particolare di centri per la gestione dei problemi trasversali a diverse patologie è rappresentata dai servizi territoriali di neuropsichiatria infantile o di riabilitazione dell’età evolutiva. Si tratta infatti dei centri che effettuano la presa in carico specialistica neuropsichiatrica e/o riabilitativa di lungo termine il più vicino possibile ai contesti di vita degli utenti, e che maggiormente hanno un ruolo nella trasmissione di competenze specifiche (quindi sanitarie) ai contesti di vita. 

Secondo l’International Classification of Functions dell’OMS, la persona affetta da una disabilità si caratterizza per vari patterns di funzionamento in diversi contesti, in base al fatto che gli elementi ambientali agiscano da barriere o da facilitatori. Per mettere in campo una presa in carico neuropsichiatrica e riabilitativa adeguata, che vada a ridurre per quanto possibile la disabilità della persona, è quindi necessario non solo essere formati nell’applicazione delle diverse terapie riabilitative (formazione assai diversa da quella necessaria ad esempio per la gestione di terapie farmacologiche), ma anche descrivere in dettaglio le componenti del funzionamento di quel bambino, analizzare le interazioni ambientali, ed in particolare se esse agiscono da barriere o da facilitatori per la persona, ed a questo punto strutturare interventi indirizzati a tutti i fattori in gioco. 

I servizi territoriali di neuropsichiatria infantile e/o di riabilitazione devono quindi essere in grado di:

· avere una specifica visibilità per l’utente 

· garantire la presa in carico di lungo periodo del bambino e della famiglia

· garantire la possibilità di effettuare localmente la valutazione multidisciplinare approfondita delle problematiche neuropsichiche 

· garantire un modello di intervento di comunità, globale e partecipato, con la massima stabilità delle figure di riferimento e con un progetto di cura e riabilitazione integrato con le agenzie educative e i servizi sanitari e sociali territoriali. 

· garantire le attività riabilitative eventualmente necessarie, secondo le migliori evidenze disponibili e l’adeguata analisi delle barriere e facilitazioni del contesto territoriale

· garantire la presenza, quando necessaria, di interventi di supporto alla genitorialità, individuali o di gruppo

· garantire il supporto all’integrazione scolastica e la consulenza e il raccordo con la scuola, anche secondo quanto previsto dalla L104/92 e succ.

· “educare l’ambiente” alla accoglienza del bambino con disabilità complessa, attraverso la “trasmissione di competenze specifiche” per adattare l’ambiente alle necessità di quel bambino e supportare la sua qualità di vita e quella della sua famiglia.

· essere in stretto raccordo con le altre strutture della rete assistenziale per la disabilità complessa e malattia rara, partecipando per la parte di competenza alla strutturazione dei Piani Assistenziali Individuali per ogni bambino 

· contribuire alla stesura di “linee guida per l’assistenza multidisciplinare integrata”, per la parte di competenza

· garantire la presenza di adeguato materiale informativo sulle problematiche trattate e sulla loro gestione quotidiana per le famiglie e gli operatori, anche prodotto da altri

· garantire la possibilità di formazione specifica dei propri operatori presso i centri di riferimento o secondo altre modalità 

· garantire che le attività siano organizzate secondo tempi e modi idonei a ottenere la collaborazione dei piccoli pazienti

4. La rete pediatrica e sanitaria di base 

II Piano Sanitario Nazionale 2006-2008 individua il territorio quale punto di forza per la organizzazione della risposta sanitaria e della integrazione socio sanitaria e per il governo dei percorsi assistenziali, a garanzia dei livelli essenziali e della appropriatezza delle prestazioni, dando le risposte appropriate e organizzando le opportunità di accesso ai servizi attraverso la costruzione di percorsi assistenziali secondo modalità che assicurino tempestivamente al cittadino l’ accesso informato e la fruizione appropriata e condivisa dei servizi territoriali e ospedalieri. 

In particolare la tutela della salute del bambino e dell’ adolescente presuppone la definizione, in ambito territoriale, cioè nel distretto sanitario, di percorsi, modalità di integrazioni e interazione dei professionisti e uno stretto legame con le strutture sociali, i servizi educativi e le espressioni organizzate del terzo settore, evidenziando la peculiarità di esigenze e condizioni assistenziali.

In questa rete il pediatra di famiglia, lo specialista formato specificamente per offrire la tutela della salute per tutto l’ arco della crescita e dello sviluppo e che si muove nell’ area delle cure primarie, svolge attività medico specialistica di assistenza (diagnosi, terapia e riabilitazione ) nei confronti di bambini e adolescenti con particolare attenzione all’integrazione e coordinamento delle cure per patologie acute e croniche; all’interno dell’area pediatrica.

La rete pediatrica e sanitaria del territorio fornisce assistenza a tutti i bambini con malattie croniche, disabilità ed altre malattie rare, incluse le necessità di adeguata assistenza domiciliare o ambulatoriale o ospedalizzazione domiciliare per i bambini technology dependent. 

L'Assistenza ai bambini con patologia cronica, cronica prevista già da tempo per norma contrattuale (ACN 2000 e 2005 per la Pediatria di Famiglia) è costituita da un complesso di prestazioni mediche, infermieristiche, riabilitative, socio-assistenziali, rese al domicilio del bambino o presso lo studio del pediatra di famiglia, orientate in maniera da poter garantire il raggiungimento di specifici obiettivi di benessere, secondo piani di assistenza individualizzati, definiti anche con la partecipazione di più figure professionali e in collaborazione con il dipartimento materno-infantile.

Consente altresì di garantire un effettivo supporto alle famiglie, attraverso interventi di natura assistenziale mirate anche ad evitare il ricovero del bambino o la sua istituzionalizzazione . Consente infine una presa in carico “globale del paziente” da parte dei servizi territoriali, attraverso la definizione di percorsi   di cura e assistenza concordati con le Unità Operative  Aziendali e mirati al superamento dei  momenti “critici” per il bambino e per la famiglia. 

In particolare l’assistenza ambulatoriale a bambini con patologia cronica prevede dei controlli clinici periodici (una sorta di bilanci di salute per bambini con malattie croniche in generale).per 

· Monitoraggio dello stato di salute dell’assistito con particolare riferimento alla diagnosi precoce dei possibili eventi invalidanti correlati con la specifica patologia cronica;

· Controllo dello sviluppo psicofisico del bambino;

· Predisposizione ed attivazione di programmi individuali con carattere di prevenzione o di riabilitazione e loro verifica periodica;

· Indicazione ai familiari circa eventuali  trattamenti dietetici, particolari bisogni diagnostici e specifici programmi terapeutici;

· Attivazione di un sistema di rilevazione che consenta la realizzazione di “ registri specifici per patologie” in modo da fornire dati oggettivi circa l’impatto epidemiologico della patologia nello specifico territorio ;

· Individuazione di un  riferimento unico anche per le altre figure professionali o équipe socio sanitari che operano nella AUSL in modo da fornire un coordinamento agli interventi di prevenzione , trattamento e riabilitazione socio sanitaria nel suo complesso.

Tra le patologie di rilevante interesse sociale per le quali si dovrebbero attivare queste modalità assistenziali sono già previste le malattie cromosomiche e o genetiche e le disabilità.

Attualmente non in tutto il territorio nazionale è prevista l’attivazione di tale assistenza al bambino con malattia cronica, rendendo poco uniforme il modo di assistere il paziente e la famiglia da parte del Pediatra di famiglia, e non prevedendo di fatto una modalità più corretta di garantire il diritto alla salute di questi bambini con bisogni particolari. 

5. Il Piano assistenziale individuale

Il modello operativo di rete opera in collaborazione con i centri di riferimento per le patologie a maggiore complessità e rinforza il concetto di Percorso Assistenziale Individualizzato (PAI): percorso condiviso all’interno della rete assistenziale e con procedure definite che superino la logica della prestazione elementare con una sequenza di azioni/prestazioni articolate a partire dalla valutazione del bisogno, alla definizione del problema, alla condivisione del piano operativo fra tecnici e poi fra tecnici e famiglia (Piano Assistenziale Individuale), alla sua attuazione (realizzazione del Piano), alla valutazione (processo, risultato, esito). Uno dei principali obiettivi del PAI è l’empowerment dell’assistito e della famiglia
Il Piano Assistenziale Individuale va definito con la famiglia dalla struttura di riferimento prevalente attraverso un “patient manager” del centro in stretta collaborazione con un “patient manager” del territorio (il PdF o il MMG) tenendo conto delle disponibilità della rete assistenziale locale. Alla gestione del PAI sovrintendono, comunicando fra di loro, i due “patient manager”. I criteri di valutazione sono condivisi fra territorio e centro di riferimento. Il processo di valutazione del PAI spetta al livello territoriale.
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Riferimenti legislativi 
Legge 23 Dicembre 1993, n 548¸ (Pubblicata nella G.U. 30 dicembre 1993, n. 305): “Disposizioni per la prevenzione e la cura della fibrosi cistica”

In particolare:  

Articolo 3, comma 2:  Le regioni istituiscono, a livello ospedaliero o universitario, un centro regionale specializzato di riferimento con funzioni di prevenzione, di diagnosi, di cura e di riabilitazione dei malati, di orientamento e coordinamento delle attività sanitarie, sociali, formative ed informative e, dove ne esistano le condizioni adeguate, di ricerca sulla fibrosi cistica, per le finalità di cui all'articolo 1. Le regioni con popolazione inferiore a un milione e cinquecentomila abitanti, per ragioni di efficienza, qualificazione ed economia di risorse, possono costituire un consorzio con regioni limitrofe per l'istituzione del centro specializzato di riferimento.

Provvedimento - Conferenza permanente per i rapporti tra lo Stato le Regioni e le Province Autonome di Trento e Bolzano - 7 maggio 1998. "Linee-guida del Ministro della sanità per le attività di riabilitazione"  (Pubblicato il Gazzetta Ufficiale 30 maggio 1998, n. 124) 
In particolare 

2.3.4.3. Unità per le disabilità gravi in età evolutiva
L'Unità per la riabilitazione delle gravi disabilità in età evolutiva è espressamente destinata ad affrontare i complessi e gravi problemi diagnostici, valutativi e rieducativi degli esiti di patologie motorie e cognitive congenite od acquisite, internistiche, dell'età evolutiva. E' dimensionata per bacini sovraregionali. L'Unità si articola in sub-unità che, in funzione delle patologie afferenti, vengono attivate all'interno di presidi ospedalieri specialistici, dove siano garantite le corrispondenti competenze specialistiche nei seguenti ambiti: rianimazione e terapia; intensiva, patologia neonatale, ortopedia con modulo specificatamente orientato agli interventi correttivi nelle disabilità infantili, neurochirurgia, pediatria, chirurgia plastica, neurologia, otorinolaringoiatria, oculistica, .chirurgia generale, medicina generale, medicina fisica e riabilitativa, neuropsichiatria infantile. Va sottolineato che, ove l'UDGE venga finalizzata al trattamento riabilitativo di patologie specifiche, le competenze specialistiche sopra menzionate vengono limitate alle discipline afferenti. 
L'Unità per le disabilità gravi in età evolutiva è dotata di posti letto, secondo quanto previsto dalla programmazione regionale. 
L'Unità per le disabilità, gravi in età evolutiva è dotata di personale specificatamente addestrato e qualificato e numericamente adeguato, comprendente neonatologi, pediatri neuropsichiatri infantili, fisiatri, infermieri, fisioterapisti, logopedisti, terapisti della neuro e psicomotricità, terapisti occupazionali, psicologi, tecnici ortopedici, operatori tecnici d'assistenza, educatori professionali, assistenti sociali. 
L'Unità per le disabilità gravi in età evolutiva. si caratterizza prevalentemente per un'attività di consulenza e valutazione finalizzata a: 

approfondimento diagnostico relativo alle gravi menomazioni e disabilità dell'infanzia; 

formulazione tecnica operativa del progetto riabilitativo e del programma terapeutico, nonché controllo sulla sua realizzazione; 

progettazione e validazione di presidi protesici e ortesici e sperimentazione di materiale innovativo; 

attività di ricerca clinica e di documentazione del progresso scientifico nel settore dell'infanzia; 

osservazione dei dati epidemiologici. 

L'Unità per le disabilità gravi in età evolutiva coordina il proprio intervento nella rete dei servizi sanitari di riabilitazione estensiva o intermedia ed intensiva con i quali si raccorda per seguire il disabile nel proprio territorio di vita garantendo il completamento del percorso riabilitativo secondo protocolli ben definiti. 
L'Unità per le disabilità gravi in età evolutiva deve garantire una adeguata informazione ed addestramento formalizzato ai familiari e/o al personale che effettuerà l'assistenza domiciliare relativamente alle seguenti problematiche: assistenza respiratoria, problematiche cognitive, turbe del comportamento, psicologiche, assistenza protesica e superamento barriere architettoniche, necessità di controlli, dove effettuarli e come accedervi.

Legge 5 febbraio 1992, n. 104 "Legge-quadro per l'assistenza, l'integrazione sociale e i diritti delle persone handicappate." (Pubblicata in G. U. 17 febbraio 1992, n. 39, S.O.)

Piano sanitario nazionale 2006 - 2008

In particolare 

Punto 3.8 L’integrazione socio-sanitaria pag.39

Punto 5.1 La salute nelle prime fasi di vita, infanzia e adolescenza, pag 65 2° paragrafo e pag 66 tra cui:

Gli obiettivi da raggiungere nel triennio:

· Migliorare l’assistenza ai pazienti affetti da sindromi malformative congenite

· Definire appropriati  percorsi diagnostico-terapeuttici-riabilitativi per le patologie congenite, ereditarie, e le malattie rare, mediante una migliore organizzazione dei Centri di riferimento a valenza regionale o interregionale e la realizzazione di reti assistenziali

· Migliorare l’assistenza ai bambini e agli adolescenti affetti da patologie croniche mediante lo sviluppo di modelli integrati tra centri specialistici, ospedali, attività assistenziali territoriali, quali l’assistenza psicologica e sociale, la scuola, le associazioni di malati e il privato no profit. 
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