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Europa Italia 

8.000 
 unità nosologiche  

6-8% della popolazione europea  

27-36 milioni di 
persone affette 

70 % bambini  

Oltre 7.000 
 patologie rare 

(Ministero della Salute) 

(Orphanet) 

Sicilia 

 
12.049 pazienti affetti da malattie rare 

 

309 Patologie diverse 
                                                (R.R.M.R.2018) 



Il nuovo scenario sanitario 

 

                                                      
 Patologie croniche Malattie Rare 

Disabilità complessa 

Nuovi bisogni di salute 

Assistenza specializzata 

PRESA IN CARICO 

GLOBALE DEL 

PAZIENTE 



Epidemiologia che 

cambia……. 



La disabilità 

complessa…………

.. 

 



    Malattie Rare – Criticità 

• Diagnosi ritardata 
 
• Difficoltà terapeutica 
 
• Eziologia e Sintomatologia 
variabile 
 
• Bassa prevalenza 
 
• Numero di MR elevato 
 
• Cronicità 
 
• Morbilità/ Mortalità 
 
• Disabilità complessa 
 
• Assistenza multidisciplinare 
 
•Transizione 
 

 
 

• Difficoltà nella ricerca scientifica 
e farmacologica 
 
• Elevati costi     
 
• Complessità dell’organizzazione 
delle strutture sanitarie  
 
• Esiguo numero di strutture e di 
operatori sanitari specializzati 
nella rete territoriale 

 
 
 

• Forte impatto emotivo 
 
• Solitudine  
 
• Opportunità educative,sociali, 
professionali limitate 
 
• Discriminazione  
 
• Effetti sull’intero nucleo 
familiare 

 

DIFFICOLTA’ NEL PASSAGGIO OSPEDALE-

TERRITORIO e NELLA CONTINUITA’ 

ASSISTENZIALE 

 

ELEVATA COMPLESSITA’ DELL’ASSISTENZA 

 

RITARDO NELLA PRESA IN CARICO DEL 

PAZIENTE 

 

TRANSIZIONE 

Clinico - Assistenziale Organizzativo - Gestionale Psico - Sociale 



Vulnerabilità – Disabilità  

Stato di  

Salute 

Determinanti Genetici 

Determinanti Sociali 

Condizioni Ambientali 

Accesso alle cure mediche 

Promozione della Salute 

Popolazione 

Generale 

Popolazione 

con 

Disabilità 

 

Disparità 

A cascade of disparities: health and health care access for people with Intellectual disabilities. G.L. Krahn et al. 2006 Wiley-Liss. 



Prevalenza in Italia 
Su 10 milioni di bambini/adolescenti = 50.000 

5.000 
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3.200 

6.200 
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2.600 DCC = 5 x 1.000 

1 su 200  

bambini/adolescenti 

850 

bambini/adolescenti con 

 DCC per milione di abitanti 
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Dati disabilità nelle scuole 

in Sicilia. Anno 2017-2018 
 

 



Dati disabilità nelle scuole in Sicilia. Anno 2018- 2019  

Disabili 

Ufficio Scolastico Regionale 

per la Sicilia  

~ 27.000 

 

 

 

 

~ 13.000 

 

Disabilità 

grave 



+ 

6.6/1000 26.6/1000 

Ratio 4.0 



Disabilità Congenite 

Complesse 

 Diagnosi 

 

 Interventi multidisciplinari e multisettoriali 

 continuativi nel tempo,  

 vicini alla residenza del bambino,  

 integrati con le risorse sociali 

 

 Presa in carico del nucleo familiare nel suo insieme.  

 



Disabilità Congenite 

Complesse 

 la responsabilità primaria del percorso assistenziale 

deve essere assegnata al Centro di riferimento 

 Al centro di riferimento va richiesto di essere il motore 

di una macchina composta di varie parti, che non svolge 

tutte le funzioni, ma le attiva quando necessario 



Rete per le malattie rare 

  Rete intra-aziendale: costituzione di un 

percorso diagnostico-terapeutico 

“facilitato” attraverso un’integrazione di 

interventi tra le diverse U.U.O.O. delle 

Aziende Ospedaliere in cui ricadono Centri 

di Riferimento per malattie rare (rete intra-

aziendale),   

 



Rete per le malattie rare 
 rete assistenziale di continuità territoriale che 

coinvolga le diverse strutture territoriali, e permetta, 

attraverso un sistema informatizzato, al responsabile  

del CRR di fornire il piano assistenziale individualizzato 

per ogni paziente affetto da malattia rara alla ASP di 

appartenenza 





Rete per le malattie rare 

 Rete inter-pares: (“second opinion” , definizione di 

PDTA regionali  per patologie rare, condivisione linee 

guida etc.). In base all'evidenza della letteratura, ai 

documenti presentati anche in itinere dai centri 

secondo un approccio di responsabilizzazione e 

condivisione verranno definite ed aggiornate le proposte 

di protocollo dei trattamenti e di percorsi assistenziali.  

 



Percorso Diagnostico-Terapeutico Assistenziale  
(PDTA):  

 descrizione dettagliata degli interventi medico-
sanitari da mettere  in atto per una determinata 
patologia,  

  azioni “necessarie” per conseguire il massimo 
livello di qualità con i minori costi e ritardi, nel 
rispetto del contesto organizzativo in cui si 
opera.  

 

PDTA 



……..Transizione……… 

una delle fasi più delicate nella gestione di un 

paziente con malattie croniche, comprese 

quelle che comportano una disabilità  

 

non un semplice passaggio di consegne 

pianificato dell’assistenza sociosanitaria 

dal pediatra al medico di medicina generale  

 

profondo cambiamento delle esigenze più 

ancora sul piano relazionale che su quello 

clinico 

 
American Academy of Pediatrics, American Academy of Family Physician e 

l’American College of Physician-American Society of Internal Medicine, 2011 



Infanzia 

Adolescenza 

Vecchiaia 

Maturitá 

Vita in famiglia 

Aiuto alle famiglie 

Scuola / Svago 

Cure mediche 

Vita autonoma o in gruppo 

Ritiro dal lavoro 

Cure mediche 

Vita in 

comunitá 

Lavoro 

Cure mediche 

Conclusione studi 

Autonomia 

Indipendenza dalla 

famiglia 

Cambiamento stile di vita 

Cambiamento stato di salute 

Invecchiamento del caregiver 

Pensionamento 

Declino fisico e 

mentale 

Perdita del caregiver 



……..Transizione……… 

non un evento ma un processo che evolve e 

si moltiplica nel tempo 

 

 

adolescenza 

Età pediatrica 

 

 

      Età adulta 









Esplicito rifiuto: «Non voglio cambiare» 

Wong LHL, Chan FWK, et al. Transition care for adolescents and families with chronic illnesses. J Adolesc 

Health 2010;47:540-6.. 



modello di transizione 

 

 

 

 

 

 

 

 Presenza del pediatra durante la/e prima/e visita/e presso 
la medicina dell’adulto 

 Incontro tra paziente e futuro specialista di riferimento 
prima della transizione clinica 



no ad una transizione basata solo sul dato 

anagrafico……. 





Responsabile CRR 

 

PdF e MMG 

 

Paziente 

 
Genitori e Care-givers 

Psicologo 

Nutrizionista Specialisti  di branca 

Operatori Sanitari 

Assistenti Sociali 

Team multidisciplinare 
Modello «person-centerd» 

Altri terapisti  

(musico, massoterapia) 
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“…………….., un puzzle non è una somma di 

elementi che bisognerebbe dapprima isolare e 

analizzare, ma un insieme, una forma cioè, una 

struttura……………. ………………………….la 

conoscenza del tutto e delle sue leggi, dell’insieme 

e della sua struttura, non è deducibile dalla 

conoscenza delle singole parti che lo compongono: 

la qual cosa significa che si può guardare il pezzo 

di un puzzle per tre giorni di seguito credendo di 

sapere tutto della sua configurazione e del suo 

colore, senza aver fatto il minimo passo avanti…” 

 

Georges Perec, La vie mode d’emploi, 1978 

Tr. it., La vita istruzioni per l’uso 

 

 

 

 

 

 

 

 

“……..un solo criterio permette di 

valutare la qualità della civilizzazione 

umana: il rispetto che essa prodiga 

nei riguardi dei suoi figli più fragili. 

Una società che non lo comprende è 

destinata a scomparire.” 

                                 Jerome Lejeune 


