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DEFINIZIONE

Malattie che colpiscono un numero ristretto

di persone per cui generano problemi

specifici legati alla loro rarità



Malgrado la rarità di ciascuna malattia, nei 25
Paesi dell’Unione Europea 30 milioni di persone
soffrono di una malattia rara, cioè il 6-8% della

popolazione

Il valore soglia stabilito in Europa per parlare
di rarità è di una persona affetta ogni 2000



Circa 2 milioni di persone sono
affette da malattie rare



Come affrontare le
malattie rare?





Malattia rara

FORMULARE UNA
DIAGNOSI CORRETTA

?



Dal NIDO con una
specifica diagnosi



Dal NIDO senza diagnosi

con malformazioni maggiori

Cuore
Reni
Palato
Genitali
Arti
SNC



Dal NIDO sano SUCCESSIVAMENTE

Ritardo dello sviluppo psicomotorio

Problema di accrescimento non motivato

Problema visivo, uditivo, neurologico, cardiaco,

renale ecc.



CERTAMENTE  NO



Pediatra di
famiglia SENTINELLA

Per individuare segni di allarme
precoci



Dismorfismi facciali Ipertelorismo
Proptosi
Rime palpebrali oblique
Narici antiverse
Micrognatia
Orecchie con impianto basso
Naso a sella
Fronte ampia ecc.)



Malformazioni

SINDROMICA

ANOMALIA ANO-RETTALE

PALATOSCHISI

CARDIOPATIA CONGENITA

CATARATTA

ANOMALIA RENALE

50%

30%

20%

15%

In questi casi occorre ricercare eventuali altri segni,
spesso a primo impatto non evidenti



Problemi di crescita SCARSO ACCRESCIMENTO STATURALE  O
ANCHE GLOBALE
S. di Silver-Russel, S. di Noonan,
S. di Cornelia de Lange

IPERSOMATISMO
S. di Sotos



Disarmonie tra capo
e tronco, tra tronco e
arti, tra emisomi

Macrocrania S. Di Sotos

Microcefalia S. Di Seckel,
S. di Angelmann
S. di Rett



Ritardo dello sviluppo psico-motorio,
Specie se associato a deficit sensoriali
(udito, vista, olfatto)

L’ipoacusia nel 30% dei casi è associata
a un quadro sindromico



Sarà poi compito del genetista giungere ad
una diagnosi definitiva, quando possibile

Riconoscimento immediato

Diagnosi analitica

Avvalendosi di anamnesi familiare, gravidica, perinatale, dell’esame
obiettivo, di esami chimici e strumentali associati agli attuali sistemi
computerizzati (POSSUM, LDD) che elencano le ipotesi diagnostiche in
rapporto al quadro clinico del paziente in esame

Avvalendosi della propria esperienza





Molti pazienti e le loro famiglie descrivono come insensibile
o poco esaustivo la modalità della comunicazione della
diagnosi

Spesso i medici danno la diagnosi per telefono, per iscritto o in
modo frettoloso, senza le opportune spiegazioni,  nel corridoio

dell’ospedale



• Ambiente che garantisca privacy
• Disponibilità del tempo necessario
• Comportamento calmo
• Comportamento empatico
• Comportamento professionale

La modalità deve essere adattata all’unicità delle singole persone, per le differenti
ripercussioni che può comportare nella loro vita.

Le informazioni riguardanti prognosi gravi
devono essere fornite con prudenza, usando

terminologie non traumatizzanti e senza
escludere elementi di speranza



In genere il Pediatra di famiglia vede il paziente e la sua
famiglia dopo che la diagnosi è già stata comunicata da
parte del Centro di riferimento

L’obiettivo è quello di aiutarli ad accettare le conseguenze della
malattia e di fornire loro le informazioni più rilevanti sul piano

assistenziale e prognostico

Ruolo del Pediatra di famiglia

Il suo ruolo è importante per il rapporto di fiducia e
confidenziale che ha con essi





Le necessità assistenziali di questi bambini condizionano le
scelte di vita e le relazioni sociali ed interpersonali dei genitori

e dei fratelli, con forti ripercussioni psicologiche ed
economiche



La sofferenza delle famiglie è aggravata dalla mancanza di
opzioni terapeutiche efficaci, dalla mancanza di supporti

pratici nella vita quotidiana, dalle difficoltà riscontrate nel
gestire, anche in termini di tempo e di costo, questi

pazienti «difficili»





L’assistenza ai pazienti con malattie rare
dovrebbe essere organizzata attraverso reti
che garantiscano l’integrazione delle attività

dei diversi operatori sanitari coinvolti



Università Ospedale

Territorio

Associazioni

MALATTIE RARE
una rete assistenziale



Centro di riferimento assistenziale pediatrico

• Coordinamento degli interventi specialistici diagnostici e
terapeutici, necessari in ambito medico/chirurgico

• Pronta reperibilità in caso di problematiche cliniche urgenti

• Contatti informativi/formativi/di condivisione e confronto
con le figure assistenziali territoriali (PdF, neuropsichiatra
infantile e altre) o specialistiche (specialisti d’organo) sulla
base del piano assistenziale individuale (PAI)



Centro di riferimento assistenziale pediatrico

• Condivisione con altri componenti della rete assistenziale
delle informazioni cliniche derivanti dai controlli periodici del
bambino

• Informazione sulle tutele sociali previste per il bambino e la
sua famiglia e sulle modalità della loro attivazione

• Supporto psicologico (ove indicato e necessario) al bambino
ed alla sua famiglia



RETE OSPEDALIERA: ruolo tanto più importante quanto
maggiore è la distanza tra i presidi di riferimento specialistico e
la residenza della famiglia

• Gestione e monitoraggio di eventuali complicanze se queste
non necessitino di competenza superspecialistica

• Erogazione di terapie in collaborazione con il centro
pediatrico di riferimento

• Prima gestione delle problematiche di emergenza



Cure territoriali erogate nell’ambito dei distretti o dei
presidi territoriali

PEDIATRA DI
FAMIGLIA

Referente principale del
bambino con MR e della
sua famiglia



Ma contemporaneamente
deve guardare al di là dei

bisogni assistenziali
indagando la «vita del

bambino»



Di fronte a un bambino sindromico
deve programmare un piano di intervento

clinico e riabilitativo ponendosi alcune domande

COSA SA FARE
QUESTO BAMBINO?



Di fronte a un bambino sindromico
deve programmare un piano di intervento

clinico e riabilitativo ponendosi alcune domande

COSA SAPRA’ FARE
SE AIUTATO?



Di fronte a un bambino sindromico
deve programmare un piano di intervento

clinico e riabilitativo ponendosi alcune domande

COSA SI PUO’
CORREGGERE?



Di fronte a un bambino sindromico
deve programmare un piano di intervento

clinico e riabilitativo ponendosi alcune domande

COSA SI PUO’
PREVENIRE?



Per il rapporto continuativo
con lui e con la sua famiglia
si trova in una posizione
privilegiata per individuare le
sue più disparate esigenze



…in modo da guidare non solo i
programmi abilitativi/riabilitativi e

terapeutici, ma anche tutti gli
eventuali altri interventi di cui

necessita il paziente e la famiglia
tutta

In diverse Regioni è previsto un Bilancio di
salute annuale per i bambini affetti da

patologia cronica che rappresenta
l’occasione per indagare non solo i

problemi clinici ma anche i problemi
sociali e assistenziali e i bisogni economici

e organizzativi espressi dalla famiglia



PEDIATRA DI FAMIGLIA

Deve interagire con la Scuola per
verificare che il bambino sia ben inserito
e con le Associazioni Malattie Rare al fine

di realizzare un’alleanza per migliorare
l’empowerment degli stessi pazienti



Questionario somministrato in occasione del XXV°
Congresso Nazionale dell’ACP

Difficoltà segnalate

• Disbrigo delle incombenze burocratico-
amministrative

• Comunicazione con i Centri di riferimento

• Comunicazione con i singoli specialisti

Questo dato è meritevole di approfondimento per capire da
dove derivano queste difficoltà e come intervenire per

rimuoverle



…redatto e aggiornato nel tempo dal Centro di riferimento e
contenente una sintesi descrittiva della patologia, della
storia e del quadro clinico specifico del paziente, dei presidi
terapeutici in atto, delle potenziali complicanze della
patologia e in grado di garantire un’attività di consulenza per
il PdF e per i Presidi Territoriali

Per facilitare la continuità
assistenziale in questi bambini,
sarebbe opportuno dotare ogni
paziente di uno SPECIFICO PIANO
INFORMATICO….





Sarebbe auspicabile  un graduale passaggio dalla rete
pediatrica a quella della Medicina dell’Adulto, con il ruolo

di «consulenti istituzionali» svolto dal Centro di riferimento
e dal Pediatra di famiglia, per garantire una corretta
prosecuzione dei protocolli di follow-up diagnostico-

terapeutico in atto

L’aumentata sopravvivenza di questi pazienti  pone il
problema della TRANSIZIONE VERSO L’ETA’ ADULTA



Formazione



Il Pediatra di famiglia deve provvedere alla sua formazione relativa alle
Malattie Rare, sia partecipando a corsi residenziali sia tramite metodologie

di formazione a distanza

In particolare allorquando “incontra” un bambino con malattia rara
deve acquisire le maggiori informazioni possibili su quella

condizione, sulla variabilità del quadro clinico, sulle possibili
complicanze, sui protocolli di follow-up, sui servizi disponibili per

assicurare un’ottimale risposta ai più svariati bisogni, medici e non
medici, sia del bambino che della sua famiglia



Formazione
Informare il paziente



• Sulla loro condizione

• Sulle implicazioni nel breve e lungo termine

• A quali strutture  e a quali professionisti sia possibile rivolgersi
per ottenere la diagnosi e l’assistenza

• A quali associazioni di pazienti sia possibile fare riferimento

• Quali strutture siano impegnate nella ricerca sulla loro malattia



Gli operatori sanitari possono avere un aiuto nel reperire
tali informazioni dal database Orphanet

www.orphanet.italia.it

La più autorevole rete informatica sulle malattie rare,
disponibile  in sei lingue

Nata in Francia nel 1997, l’Italia è stato uno dei
primi paesi ad aderirvi



L’informazione in tema di malattie rare
trova oggi un potente alleato

nell’informatica



• Condividere le proprie problematiche
con chi è affetto dalla stessa malattia al
di là della geografia

• Accedere con maggiore facilità ai servizi
preposti e alle consulenze specifiche

• Ridurre nei pazienti e nelle famiglie la
sensazione di discriminazione sociale e di
disparità di trattamento




