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La Fibrosi Cistica e causata da difetti molecolari con alterata
funzione /quantita
del canale dello ione Cloro CFTR

NORMALE FIBROSI CISTICA

Difetti molecolari causati da mutazioni
del gene CFTR

Ridotta funzione e/o Ridotta quantita
della proteina CFTR
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 Epidemiologia

d Gestione delle Cure

1 Nuove conoscenze sul meccanismi

cellulari e sulla diagnosi

1 Nuove Terapie
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L’ epidemiologia che cambia

Number of Children and Adults with CF, 1986-2015
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Outcome

Patients registeredin . -~ - 4205 ;
’ %S | P P S PP SA 4”5
the ECFSPR i 2 (%) (47.46) r(52.54) o5
Age at follow-up (in years; mean 20.2 21.2 20.7
patients alive on 31/12/2015) median 18.1 19.5 18.8
Patients > 1&3@:&5» % @ oK 2503 537 Dol 21
g o o el S LAXCo I ¢
(Hhtlentgxallve?pr@ 1/12/2015) AN « O AR )
1 : S 4.2 4.0 41
Age at diagnosis m(.ean (vears)
median (months) 4.6 4.2 4.3
Patients with at least one . aliana o, % ' 821 liang » 81.9 820 W
F508del allele recorded .~ e b ] b

Patients living with
lung transplant”

PP S A50
- * . L t, . e
liver transplant %0 (%) (0.5)%¢q _ v -’-‘t (0.8) (0.6) .

Patients deceased in 2015 i 228 200 428

(%) (1.2) (0.9) (1.0)

Do fon, h o & oo305 318 o388
Age at death (X%rs)f W N ¢ 3 :f? n QA TO P8 T
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2.577]2.404 | 4.981

azienti inclusi nel RIFC con diagnosi di FC (n)
Eta mediana pazienti (in anni) 2111 195 204
£ta mediana alla diagnosi (in mesi) 5,2 4,3 4,7
56,8 | 54,2 | 55,5

Prevalenza dei pazienti di efa 218 anni (%)

Prevalenza dei pazienti con almeno una mutazione [delta] FS08 su un allele (%) | 67,8 | 68,4 68,1

57 78 135

Nuove diagnosi nel corso del 2014 (n)
i D¢ 14 (n) 26 25 51
ta mediana al decesso (in anni) 353 | 324 35,3
Pazienti che hanno subito un trapianto bipolmonare nel corso del 2014 (n) 19 15 34
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d Gestione delle Cure
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Approcci terapeutici in Fibrosi Cis

Learn more »

Mucociliary Clearance

Dornase Alfa (Pulmozyme®) »

Saline »

Hypertonic

VX-371 formerly (P-1037; »

AZDS5634 >

Denufosol »

lonis »

Learn more>

nflammatory|

T

Anabasum (JET

CTX-4430 »
GS-5745 »

LAU-7b »

KBOO1-A »

PUR 118 »

1Ca

earn more »

Anti-Infective

Pre ) Phasedne | pHase T Prehase Thres
| NN
=

Fosfomycin/Tobramycin Inhalation
Soltrtion (FY1) »

Gallium (IVi »

Nitric Oxide (Inhaled) »

Gallium (Inhaldd) »

Nutritional-GI
_—

lLearp.Mora

Pancrelipase Enzyme Products »

AquADEKs >

RELIZORB™
Burlulipuse » :

Phase Dele, P ¢ ¢
v
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Pazienti con Fibrosi Cistica vivono piu a
lungo: terapie in evoluzione
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FIBROSI CISTICA

MALATTIA MONOGENICA AD INTERESSAMENTO MULTIORGANO

Median Predicted Survival Age, 1989-2013 (in $ year bands)
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Nuove Terapie: Terapie mutazioni

Specifiche

CLASSI DI MUTAZIONE: CLASSI DI MUTAZIONE:
m v

Mutazioni che riducono la Mutazioni cheriducono la
FUNZIONE della proteina CFTR QUANTITA’ dell_a .proteina CFTR
sulla superficie cellulare sulla superficie cellulare
l In commercio 1‘
Potenziatori + Correttori

In corimercio v

/ V)( 809 (Lumacaftor)
VX 770 (Ivacaftor) '3 VX 661







TRANSIZIONE
IN
FIBROSI CISTICA




La Transizione:
Un modello di cura multidisciplinare e

multiprofessionale

Fibrosi Cistica: prototipo di modello di patologia cronica dove
la transizione di cura dall’eta pediatrica all’eta adulta si
intreccia con la storia di vita di una persona con una lunga
esperienza di contatto e confronto con

 professionisti e organizzazioni sanitarie

» pediatra di famiglia

» medici di famiglia
e servizi territoriali

* contesti sociali




LEGGE N° 548, 23 DICEMBRE 1993

- \ Q'E
% DISPOSIZIONT PER LA PREVENZIONE E LA CURA DELLA

FIBROSI CISTICA

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 attivita sanitarie, sociali,
formative ed informative e, dove ne esistano le condizioni adeguate, di ricerca sulla

fibrosi cistica, per le finalita di cui all’art.1

o ". '
TN ..
.; ®
S Q‘::,"
L SO
&
e e
@




15 seftembre 2016
Ministero della Salute

0021€22-21/07/2016-DGPROGS-MDE-A - Allegato Utente 1 (AQL)

SCHEMA DI ACCORDO TRA IL GOVERNO, LE REGIONI E LE PROVINCE
AUTONOME DI TRENTO E DI BOLZANO SUL DOCUMENTO “PIANO
NAZIONALE DELLA CRONICITA”.

Piano Nazionale della Cronicita

Disciplina un disegno strategico comune per i pazienti-affetti da malattie croniche
inteso a promuovere un approccio unitario, centrato sulla persona ed orientato ad
una migliore organizzazione dei servizi e a una piena responsabilizzazione di tutti gli
attori dell’assistenza.

Mancano chiari programmi di progettualita per il passaggio dall’eta
pediatrica all’eta adulta dei soggetti affetti da malattie rare, quali, per esempio,

la Fibrosi Cistica, che contemelino aree di intervento seecifiche.




® _©® ° “SOCIETA
ITALIANA

SIFC ¢isyica:
Manuale per ’Accreditamento dei Centri FC

Commissione Accreditamento della Societa Italiana Fibrosi
Cistica.

Accreditamento professionale come “processo di

autovalutazione e revisione esterna. fra “pari”

‘Fase di autovalutazione v"

‘Fase di confronto fra professionisti LIFC
Lega Italiana
_ o . Fibrosi Cistica
SiQuAS Societa italiana per la qualita

nell’Assistenza Sanitaria




Improving transition to adult
healthcare for young people

Journal of Child Health Care

2017, Vel 21(3) 312-330

@ The Auathor(s) 2017

Reprints and permission:
sagepub.coukjourralsPermissions.nav
DOI: 10.1177/1367493517712479

Excluded n = 7,799
Iypclevantp = 7152
Commengary ind or gusdchnes = #™
167

- 167
Méftiple Other conditions # = 389
Rev

iows n =26
Self-management = 65
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with cystic fibrosis: e oy L T
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A systematic review , bt
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Table 1 » A D :’:; o g}‘ H,;o
Age-appropriate truﬁtbn M@ggmu with cystic flbmlsb &5 O_:-{j’ S & D_:,{_f’
12y 13-14y 15-16 y 17-18 y 19-21y
Transition Describe what CF i List medications, amounts, Become better af Contact CF caregivers Contact CF caregivers
goals and times when taken recognizing symptoms directly to discuss directly to discuss
and describing them changes in health changes in health
Name medications and Answer guestions Describe choices about Sthedule appointments Schedule appointments
reasons for taking them independently in dinic smoking and drinking and tests and tests
and effect on health
Take enzymes Recognize changes in Be aware of clinic and test  Refill prescriptions Refill prescriptions
symptoms and describe appointment dates
them
Remember to do airway Do airway clearance Be aware of medication Maintaining own Leam detailsabout
clearance without help supply and need for equipment insurance coverage
refills

Data from Boyle MP. Transitioning to adult care: a transition for parents as well? Article on MyCysticFibrosis.com Web site. 2007; and Boyle MP, Mogayzel PJ. Part-
nering for care: help your adult CF center help you thrive. 2010. Available at: https:iwww.cff o g PDF-archive/partnering-for-care slides-partnering-as-an-adu lt-

with-CF/.




Principali ostacoli che possono alterare il processo di
transizione in FC

Differenze fra Unita di cura Pediatrica e Unita di cura per Adulti

Pediatrico Adulti

Consulenza familiare Consulenza individuale

Team multidisciplinare € supporto Supporto limitato

psicosociale

Minor numero di pazienti Elevato numero-di pazienti
Conoscenza specialistica Minore esperienza su malattie rare




Principali ostacoli che possono alterare il processo di
transizione'in FC

(1)

I possono essere riluttanti a trasferirsi presso un’organizzazione
sanitaria per adulti perché devono abbandonare un ambiente a loro familiare
da molti anni e servizi specifici che fanno parte della organizzazione sanitaria a
loro nota;

d’altra parte, il rimanere in una struttura pediatrica puo ritardare lo sviluppo
di uno spirito di indipendenza e puoc privare i pazienti delle cure in grado di

gestire le loro comorbidita.
rra pedlatrlcav?a, cui %
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Principali ostacoli che possono alterare il processo di
transizione in FC

(2)

diagnostici-terapeutici con informazioni adeguate

per la preparazione alla transizione offerte ai pazienti, alle famiglie, ai medici di

famiglia, al territorio, alle strutture sanitarie di competenza;

* Non acfeguata preparazmne ‘alla trans;zmne da peﬁ“te d1 tu‘gfte le figure"

professionali (mg,gndlco, ﬁ81oteraygsta,p¢;§t1sta, psmologg).dme @stltulscono il
team mulfidgsglphnare del Centro S‘pepg,ah%zato el

lia i lia
N \131 AN O} ; \,“Ll" Idf"l,-g o) = \:'v-!l' EIE] O} e ,ﬁ{gﬂ Mg o
A ' A - 'l Y

« Difficolta ad interrompere quei legami affett1v1 instaurati nel corso degli anni
con i pazienti e le rispettive famiglie;

. Incertezzéa‘%’iill-e competenze chgf*fuﬂéwqorgamzzazmne pep‘éﬂﬁ]@u é in grado di
fornire ai’ malati, &oprattutto rlspétto alle rmcessna psmosﬁc:lah 1ndf§pensab111 per
la gestlﬁne della FC nel lungo é”compless& pPercorso teré’peutlco % nella gestlone

I delle suea,cs)mp&l@aﬁze %S 1P P S SS PP s~ '
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Principali ostacoli che possono alterare il processo di
transizione in FC

(3)

« Non ¢é ancora chiaro quale debba essere il e in
grado di accogliere e gestire la complessita della malattia che ha sicuramente
peculiarita soprattutto in ambito pneumologico, gastroenterologico, infettivologico,

endocrinologico.

Ingenerale’“&S'PF’Sa ’éSlPPS% '“@SIPPS@

Il medico dell’adulto r1t1enden in alcuni casi i pa21ent1 proveﬁleﬂ'ﬁ dalle strutture
%dlat‘i'whe immaturi pe@éh d&n adeguatamentq@‘fepafaﬁ alla trans121on@ ele ‘To.«ro
fam1gl1e<%roppo comvoltg e presSaﬁu C S Dok
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- D’altra parte, lorgamzZazmne sotto forma di“team" mult1d1sc1p11nare ‘non & il
modello pit frequente nelle strutture destinate all’ adulto, sia per i costi sia perche
11ntermsta ¢ abituato ad assumersi la responsablllta anche dei van aspetti del

piano terapeutico. & < & v
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MODELLO DI TRANSIZIONE IN FIBROSI CISTICA

PROPOSTA
ki we’ i 2 o E -
. Responsabiffté del %8 & bl R
\ta'-!ane ,-‘-:,.’J _'b\t&'liﬂna iy 1 q:'.1.%:;;,.34.'.!Eﬂll"l'a o N \tahana 'D:"A
et TR Bl L R P Rl T a

« Semplificazione di percorsi guidati.

» Verifica che, prima del trasferimento, gli adolescenti/giovani adulti siano stati
correttamente informati sul loro stato clinico e sulla programmazione dei piani
terapeutici futuri.

« Istruzione dei genitori sullimportanza della transizione.

- . Preparazione al passaggio.

Creazione di ambulatori comuni congiunti.
* Protocolli comuni condivisi con i pediatri e i medici di famiglia:
» Corsidiaggiornamento comuni.
» Individuazione di Centri Terziari
» Informatizzazione




MODELLO DI TRANSIZIONE IN FIBROSI CISTICA IN ITALIA

* Centro Pediatrico e Centro Adulti

e me 5 . . Centro Misto
Centri di Riferimento Reglonah @ Centro con processo di transizione avviato
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| Adding tomorrows every day.

Ideal Transition to Adult CF Care
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TRANSIZIONE IN FIBROSI CISTICA




