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“Se davvero si vuole aiutare qualcuno, bisogna prima 
scoprire dove si trova. Questo è il segreto 
dell’assistenza. Se non si può scoprirlo, è solo 
un’illusione credere di poter aiutare un altro essere 
umano. Aiutare qualcuno significa comprenderlo più 
di quanto lui possa fare, ma prima di tutto bisogna 
comprendere ciò che egli comprende.” 

 
(S. Kierkegaard, 1849) 
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Cosa chiede il malato? 

La mia testimonianza è duplice. Sono portatore di un’esperienza diretta in quanto sono affetto da 
SLA nonché portatore del vissuto di molti altri malati in quanto Consigliere Nazionale 
dell’Associazione Italiana Sclerosi Laterale Amiotrofica (AISLA): ogni giorno, mi confronto con 
molteplici realtà. 
Cercherò di raccontare i bisogni, la grande voglia di vivere e il coraggio dei malati di SLA. 
Il coraggio che si dimostra nel momento in cui si presenta la scelta di accettare o rifiutare la 
tracheostomia. 
L’accettazione vuol dire Vita. Mentre il rifiuto vuol dire morte. Nel momento in cui si accetta la 
tracheostomia il malato è consapevole a cosa andrà incontro e con lui la sua famiglia. Una stanza 
del suo appartamento presto si trasformerà in una camera di ospedale, dotata di tutti quegli ausili 
necessari alla sopravvivenza. Questo si chiama coraggio. Coraggio di vivere e di continuare a 
godersi la propria famiglia, i propri affetti, pur adattandosi alla nuova vita. Sottolineo nuova vita, 
nonostante i muscoli del proprio corpo non rispondano più ai comandi, mentre si rimane di una 
lucidità sconcertante. E’ questa la vera cattiveria della malattia. Si lavora quindi su di sé per 
accettare tutte le rinunce che si dovranno affrontare. 
Voglio rimarcare questo passaggio che per noi malati è molto importante. Mentre si riempiono le 
pagine dei giornali e i salotti televisivi si affollano per dilungarsi in disquisizioni sulla parola 
morte, ci si dimentica molto spesso del bisogno immediato e concreto di oltre cinquemila malati di 
SLA (e non solo malati di SLA) che con tutta la forza gridano per la voglia di vivere. 
La mancanza di soluzioni pratiche e di risorse di riferimento, servizi sul territorio, fa si che questa 
nostra lotta si faccia sempre più ardua e che la nostra voglia di vivere rimanga molto spesso 
inascoltata. 
 
Un urlo nel vuoto, senza un’altra eco al di fuori di quella prodotta nel cerchio dei nostri affetti. 
Perché a tutt’oggi vengono negati i bisogni e le necessità di noi malati, abbandonati alle cure 
amorevoli delle nostre famiglie: i nostri cari si trovano a doversi improvvisare infermieri, 
psicologi, fisioterapisti.Inoltre manca quasi completamente un adeguato processo formativo e 
informativo da erogare passo dopo passo al paziente e famigliare, soprattutto rispetto ai potenziali 
problemi e alle loro possibili soluzioni. Molto spesso capita che qualche componente della famiglia 
si trovi obbligato ad abbandonare il posto di lavoro per poter assistere il proprio caro. In alcuni 
casi, e non pochi, uno degli effetti collaterali importanti della malattia è quello di prosciugare i 
risparmi di una vita, per garantire alla persona malata un minimo di dignità e questo provoca 
enormi cambiamenti nelle prospettive di vita dei familiari di noi malati, innescando tra l’altro una 
serie di dinamiche emotive molto complesse da affrontare, ancora una volta spesso da soli. 
 
Per questi motivi io continuo a ripetere che la SLA è una malattia che riguarda tutta la famiglia. 
Spesso sono i volontari che svolgono al meglio il compito di facilitare e/o accudire la libertà di noi 
malati, perché noi da soli non possiamo assolutamente nulla, nemmeno svolgere l’incombenza più 
semplice. 
Ad una fase evolutiva della malattia il malato di SLA ha bisogno della ventilazione assistita, di 
essere nutrito attraverso la PEG e di comunicare attraverso un sintetizzatore a controllo oculare 
perché tutti i muscoli deputati al funzionamento di questi organi sono paralizzati. Questo strumento 
tecnologicamente avanzato con il solo uso degli occhi fissando per alcuni secondi la tastiera 
virtuale può scrivere come una normale tastiera di un computer e traduce lo scritto in voce. 
Restituisce la parola al malato. Non solo, permette di informarsi attraverso il collegamento ad 
internet, inviare mail, partecipare ai forum, leggere i giornali on-line. Viceversa pensate alla vita 
cupa e triste che deve affrontare un malato di SLA non riuscendo a comunicare con la propria 
famiglia rimanendo isolato nel silenzio 24 ore su 24 prigioniero del suo corpo e dei propri pensieri. 
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Sono stato testimone di un nostro malato a cui , stremato e deluso di non essere capito, scesero le 
lacrime, chiuse gli occhi e rinunciò a comunicare tornandosene nel suo mondo fatto di silenzi. 
Come passerà le giornate questa persona? Gli si accende la televisione? E poi? Come potrà mai 
reagire alla malattia questa tipologia di malato? Con il pentirsi di aver scelto la tracheostomia, 
quindi il pentirsi di aver scelto la vita. Ci siamo chiesti come mai ogni tanto c’è qualche malato che 
provocatoriamente afferma di voler morire. Forse perché si sente abbandonato? Purtroppo capita 
che parenti affezionati desiderino che il loro caro muoia, perché diviene troppo arduo garantirgli 
un’assistenza adeguata pur dedicandogli una porzione della loro vita. 
Il problema più grosso in ambito di SLA resta tuttavia la scarsissima presa in carico del paziente, 
sia da parte dei centri neurologici che delle istituzioni, le quali dovrebbero garantire un percorso 
assistenziale anche a domicilio. La nostra infatti è una malattia neurologica che richiede una 
gestione multidisciplinare perché interessa una serie di funzioni e determina dei sintomi che 
appartengono a branche diverse della medicina. Penso al problema respiratorio della 
comunicazione, della deglutizione, dell’immobilità, della spasticità e delle questioni psicologiche. 
Ad oggi non molte strutture o centri per la cura del paziente con SLA sono in grado di erogare 
questi servizi, quando invece la presa in carico è un bisogno che rientra tra quelli essenziali! È 
importante fornire/garantire al malato il necessario perché lui e la sua famiglia possano condurre 
una vita dignitosa e serena. Bisogna allontanare dalla persona malata le preoccupazioni e le 
insicurezze che, nella maggior parte dei casi, vive quotidianamente insieme ai propri famigliari. 
Spesso il malato di SLA si trova da solo ad osservare le ansie e le sofferenze indotte nel nucleo 
familiare, da quella che vive come la sua situazione di disagio. Ci troviamo soli ad affrontare la 
frustrazione nel vedere i volti dei nostri cari segnati dal vissuto di impotenza e disorientamento e 
affaticamento, prodotto dalla mancanza di strumenti adeguati per affrontare al meglio la malattia. 
Credo che, se venisse soddisfatto il bisogno di dignità e si accompagnasse la persona nella 
consapevolezza che la tracheostomia rappresenta una scelta di vita, il malato difficilmente 
penserebbe a voler morire.  
 
I servizi che vengono forniti al domicilio sono indispensabili per dare la possibilità al malato di 
essere curato nel proprio ambiente, circondato dall’amore e dall’affetto dei propri cari, 
preservando così quella parte di normalità e familiarità, indispensabile per costruire una nuova 
serenità – facendo tra l’altro risparmiare al servizio sanitario una buona parte di fondi. Poste 
queste condizioni, la capacità di reazione del malato e del nucleo di appartenenza sarà sicuramente 
diversa rispetto al primo esempio che ho fatto, di un malato abbandonato a se stesso e alle 
possibilità economiche della famiglia. 
 
Purtroppo ad oggi la distribuzione a macchia di leopardo dei servizi domiciliari non permette a 
tutti i cittadini italiani di usufruire dei servizi di cui necessitano. Solo in alcune regioni esistono 
servizi che garantiscono la presa in carico della persona malata e del suo nucleo di appartenenza. 
Mi trovavo a discutere con un mio compagno di malattia quando, con voce sconsolata, mi disse: 
“Pensa che oltre ad essere malati di SLA, malattia infausta, dove la sofferenza ti entra in tutti i pori 
della pelle, devi avere anche la fortuna di vivere in una regione dove ti viene riconosciuto il diritto 
alla cura. In questo caso noi nella nostra regione siamo malati di serie B”. Tutto questo crea un 
altro problema: la discriminazione tra malati, questione molto delicata da non sottovalutare che 
colpisce i fragili equilibri del malato e della famiglia e che mette in evidenza anche la disparità 
geografica.  
 
In conclusione, cosa chiede il malato? Il malato chiede una presa in carico “globale”, il cui 
obiettivo è quello di garantire dignità e serenità della persona malata. Questo si ottiene attraverso 
la sicurezza di vedersi garantiti i propri diritti di cura da un servizio ben integrato con il territorio 
e un’assistenza che permetta anche la serenità familiare, in modo da avere certezze e sicurezze per 
un percorso di vita difficile ma dignitoso, senza discriminazioni. 
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Il malato non può essere un peso per la società, deve essere percepito come un valore aggiunto 
che permette di confrontarsi verso la costruzione di una società migliore basata sui valori 
dell’integrazione e dell’assistenza: una società in cui qualsiasi cittadino può sperare in una vita 
dignitosa e soddisfacente, qualsiasi sia il suo status. 
Non è possibile che una persona debba sperare di non ammalarsi per non trovarsi in situazioni di 
disagio che spaventano quasi quanto la malattia stessa. Non è possibile, in situazioni di gravità 
pari a quelle della SLA sentirsi dire da enti predisposti all’erogazione dei servizi risposte quali: 
“Non abbiamo fondi” o “Non siamo in grado di garantire questo servizio” o peggio ancora “Non 
siamo in grado di rispondere alla sua domanda, torni fra due o tre giorni”. Il tempo purtroppo non 
è un alleato dei malati in generale, ma in particolare nel caso specifico del malato di SLA, il tempo 
è il suo peggior nemico. Nel Giugno del 2008 ho presentato 5 domande per la richiesta di 
comunicatori, di cui 3 per comunicatori a controllo oculare e 2 per comunicatori manuali. 
Purtroppo uno dei comunicatori a controllo oculare oggi non è più servito: la persona che ne 
aveva bisogno ci ha lasciati a fine marzo 2009, senza la possibilità di dire al marito, alla figlia, al 
nipotino “Vi voglio bene e grazie per tutti i sacrifici che avete fatto per me”. I familiari di questa 
moglie, madre e nonna sentiranno per sempre il peso e la mancanza di quelle parole non dette. Nel 
frattempo le altre persone malate continuano ad aspettare questi comunicatori da più di  un anno e 
non sappiamo quanto ancora dovranno aspettare. Ecco cosa può ancora chiedere il malato: IL 
TEMPO. Che non si perda TEMPO perché ognuno di noi vuole vivere il proprio tempo, attimo 
per attimo, e ne ha il diritto. 
 
A questo proposito, come A.I.S.L.A., ci siamo sempre proposti di collaborare con le istituzioni 
offrendo la nostra esperienza specifica per far emergere i bisogni dei nostri malati, creando cosi un 
anello di congiunzione tra il malato e l’ente che deve erogare i servizi, allo scopo di velocizzare le 
pratiche. Facendo risparmiare denaro pubblico e assicurando i servizi agli ammalati. Si fa ancora 
fatica, in alcune parti del nostro paese, a riconoscere al malato di SLA la pensione di invalidità, 
nonostante esistano delle linee guida: queste risorse che abbiamo a disposizione non vengono 
applicate. Noi ci auguriamo che tutto ciò si possa in un futuro, si spera prossimo, tradurre in una 
sconfitta della malattia attraverso la ricerca scientifica che rappresenta l’unica strada che porterà 
a poter dire che la SLA non sarà più una malattia a prognosi infausta. 
 
 

Vincenzo Soverino 
Consigliere Nazionale AISLA 
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Prefazione 

I Laboratori FIASO (Federazione Italiana Aziende Sanitarie e Ospedaliere) costituiscono dei 
momenti di ricerca e di progettazione volti all’individuazione di soluzioni attuative in ambito di 
management sanitario.  
 
Il Laboratorio FIASO SLA.N.C.I.O “Best practices per la gestione delle malattie 
neurodegenerative: analisi della Sclerosi Laterale Amiotrofica (SLA) attraverso un modello di 
governance sanitaria” è stato realizzato dall’Area Sanità e Salute della Fondazione ISTUD, con la 
collaborazione di AISLA, per realizzare una conoscenza diretta e approfondita delle attuali 
procedure di diagnosi e cura delle persone con SLA in due realtà Regionali: Lombardia e Veneto.  
 
Il Laboratorio nasce dall’esigenza manifesta di sviluppare un processo di conoscenza sul Percorso 
Diagnostico-Terapeutico-Assistenziale delle persone con SLA, a partire da una visione olistica di 
tale procedura e dimensionata alle realtà/potenzialità del territorio. Allo stato attuale, infatti, non 
solo vi è un limite di conoscenza clinica, dettato dallo stato di avanzamento della ricerca medica 
sulla SLA, ma soprattutto manca una visione di processo della patologia capace di orientare la 
pluralità di dimensioni, socio-sanitarie-assistenziali, che essa coinvolge, promuovendone uno 
sviluppo innovativo integrato e non frammentato. 
 
La SLA è una malattia rara e complessa da un punto di vista clinico e gestionale, poiché richiede 
interventi e competenze multidisciplinari, degenerativa e invalidante, da affrontare attraverso la 
realizzazione della continuità assistenziale tra strutture sanitarie e territorio di riferimento. Molte 
iniziative sono nate in questi anni per rispondere ai bisogni di cura e gestione posti da questa 
malattia: dagli avanzamenti nella ricerca medica, nei dispositivi biomedicali, negli ausili 
tecnologici, dall’attenzione normativa rivolta alle patologie rare e all’integrazione socio-sanitaria, 
dal ruolo attivo delle associazioni di pazienti, dallo sviluppo di parametri pratici per la gestione 
della SLA ecc. Molteplici, eterogenee e localizzate conoscenze e attività, “straordinarie” e 
innovative in sé ma isolate e frammentarie rispetto alla visione d’insieme che il processo nosologico 
della SLA richiede in termini gestionali. In questo contesto critico è cresciuta l’intenzionalità di 
questo Laboratorio: conoscere le procedure e le pratiche diagnostico-terapeutico-assistenziali per la 
SLA presenti sul territorio per integrarle in una visione di processo.  
 
Il punto di forza e di innovazione dell’indagine svolta, pertanto, non si cristallizza 
nell’identificazione o riprogettazione del “percorso migliore”, quanto nello sviluppo di una 
conoscenza dialogica e relazionale tra competenze, conoscenze, attori e luoghi plurali secondo un 
approccio di governance che prende in considerazione il punto di vista di tutti i professionisti 
coinvolti nel processo di cura muovendo anzitutto dai bisogni dei pazienti e dei nuclei familiari di 
riferimento. 
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FIASO e AstraZeneca 

 
AstraZeneca sostiene, in collaborazione con FIASO e Fondazione ISTUD, il progetto di ricerca 
SLA.N.C.I.O. “Best practices per la gestione delle malattie neuro-degenerative: analisi della 
Sclerosi Laterale Amiotrofica (SLA) attraverso un modello di governance sanitaria”. 
L’iniziativa si pone l’obiettivo di elaborare delle best practices per la gestione della SLA, in qualità 
di malattia complessa da affrontare attraverso la realizzazione della continuità assistenziale tra le 
strutture dedicate e i territori di riferimento. 
 
La collaborazione, che si inserisce nel quadro della strategia di responsabilità sociale di 
AstraZeneca, risponde all'obiettivo di sviluppare iniziative e di offrire servizi che contribuiscano al 
miglioramento della qualità di vita delle persone, ponendosi come azienda partner per i decisori di 
politica sanitaria, nel sostegno della riorganizzazione dell’offerta dei servizi socio-sanitari. 
 
Quest’iniziativa riflette la cultura e i valori della nostra azienda, da sempre impegnata nella ricerca 
di un approccio di business sostenibile, capace di integrare efficacemente l’attività commerciale  
con la responsabilità sociale anche in aree che, come in questo caso, non rientrano nell’interesse 
specifico di AstraZeneca ma che, per la loro gravità, impattano pesantemente sulla vita dei pazienti 
la cui centralità rimane l’obiettivo principale da perseguire.  
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1. Metodo di ricerca  

1.1 L’impianto metodologico  

1.1.1 Obiettivi 
L’obiettivo generale del Laboratorio SLA.N.C.I.O. è stato quello di conoscere e individuare i 
Percorsi Diagnostico Terapeutico Assistenziali delle persone con SLA in due Regioni, Veneto e 
Lombardia. Data la pluralità di attori e competenze coinvolti in tale processo, l’obiettivo macro è 
stato declinato in più sotto-obiettivi: 

– Conoscere i dati epidemiologici di incidenza e prevalenza della SLA nelle due Regioni, per 
stimare il fabbisogno socio-sanitario assistenziale;  

– Mappare l’offerta sanitaria (morfologia e produttività) esistente nelle due Regioni e l’offerta 
di assistenza socio-sanitaria territoriale (Aziende Sanitarie Locali/Unità Locali Socio 
Sanitarie, Residenze Sanitarie per Anziani, Hospice, associazioni dei pazienti) previste per 
la gestione della SLA; 

– Identificare i processi di assistenza già in essere elaborando una flow-chart dalla diagnosi 
alla gestione del fine vita, attraverso la definizione dei bisogni del paziente e della famiglia, 
delle attività e dei ruoli necessari nonché dei cost-driver; 

– Stimare il costo standard della SLA, sulla base dei costi diretti, indiretti e dalle opportunità 
perse, mettendo in evidenza i costi sociali, sostenuti dal SSN e dal sistema di welfare, e i 
costi a carico della persona/famiglia; 

– Approfondire i modelli di buone pratiche per la gestione della SLA. 
 

1.1.2 L’impianto metodologico 
La metodologia adottata è stata di tipo quali-quantitativo. La realizzazione dell’indagine è stata 
scandita da tre momenti funzionalmente coordinati:  

– Un’indagine desk, svolta tra maggio – settembre 2009, che ha previsto una revisione della 
letteratura scientifica per inquadrare la patologia – diagnosi, criteri e strumenti diagnostici, 
prognosi, eziologia, epidemiologia, terapia, linee guida, stadiazione –, e della letteratura e 
normativa specifica sulla governance, sui modelli di integrazione socio-sanitaria-
assistenziale e, infine, un’analisi degli esempi di PDTA esistenti o in corso di 
sperimentazione sul territorio nazionale per la gestione della SLA;  

– Un’indagine field, realizzata tra ottobre – dicembre 2009, caratterizzata da un approccio 
quali-quantitativo attraverso: 

o la somministrazione di questionari semi-strutturati e lo svolgimento di interviste 
qualitative nelle Aziende Ospedaliere e nelle Aziende Sanitarie Locali e Unità Locali 
Socio Sanitarie;  

o Focus Group con pazienti e familiari;  
– Definizione dei casi di buone pratiche osservati nel campione di riferimento.  

 

1.1.3 Ricerca desk 
Nella fase di ricerca desk, è stato elaborato un quadro di sintesi descrittivo della patologia dal punto 
di vista clinico, diagnostico, farmaceutico, gestionale, assistenziale, epidemiologico e normativo, 
attraverso la letteratura scientifica di settore, nazionale e internazionale. Oltre alla bibliografia 
scientifica, sono state utilizzate come fonti per i dati statistici ed epidemiologici: il Registro 
Nazionale delle Malattie Rare (gestito dall’Istituto Superiore di Sanità), il Registro europeo 
dell’EMEA (European Medicines Evaluation Agency), per i farmaci orfani, e le rilevazioni 
demoscopiche di ISTAT, per i dati sulla popolazione residente.  
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L’indagine desk ha costituito un momento propedeutico all’indagine sul campo, poiché ha 
consentito di ricostruire il Percorso Diagnostico Terapeutico Assistenziale della SLA, mettendone 
in evidenza l’odierno stato di attuazione, gli attori coinvolti secondo le diverse fasi (presa in carico 
ospedaliera e territoriale), le criticità fondamentali, le prospettive di cambiamento: in sintesi, le 
questioni centrali da approfondire e gli attori da coinvolgere nell’indagine sul campo.  
 
In questa fase, infine, sono stati predisposti gli strumenti di indagine da utilizzare nel corso 
dell’indagine sul campo, con il prezioso contributo e la supervisione di AISLA, nella figura del 
Presidente, dr. Mario Melazzini, e di professionisti esperti1 in tema di SLA:  

– Definizione di un questionario quantitativo da somministrare alle Aziende Ospedaliere e alle 
Aziende Sanitarie Locali/Unità Locali Socio Sanitarie, per raccogliere dati epidemiologici, 
terapeutici, diagnostici, organizzativi (personale, tempi e strutture) ed economico-gestionali; 

– Definizione delle check-list di intervista da utilizzare per le interviste qualitative nelle 
Aziende Ospedaliere e nelle Aziende Sanitarie Locali/Unità Locali Socio Sanitarie nonché 
delle check-list di intervista per la conduzione dei Focus Group con i pazienti e i familiari. 
 

1.1.4 Ricerca field 
L’indagine sul campo è stata condotta dai ricercatori della Fondazione ISTUD utilizzando gli 
strumenti predisposti nella fase precedente.  
Il campione di osservazione è stato costruito in parte secondo una logica di judgement sample, 
osservazionale e non rappresentativa, e in parte è stato frutto del partenariato che presiede la logica 
di mandato del Laboratorio. Si è privilegiato un approccio di tipo empirico che permettesse di 
raggiungere un numero di aziende significativo e confrontabile nelle due Regioni oggetto dello 
studio: 

– Sono state coinvolte 10 Aziende Ospedaliere, selezionate sulla base della comprovata 
esperienza specifica nella SLA o riconosciute come presidi certificatori della SLA. Questi 
criteri di selezione sono stati convalidati dalla supervisione scientifica del Presidente di 
AISLA; 

– Le ASL coinvolte sono quelle federate a FIASO nelle due Regioni oggetto di studio, Veneto 
e Lombardia;  

– I Focus Group con pazienti e familiari sono stati organizzati attraverso il supporto di 
AISLA. 

1.1.5 I Questionari di indagine2 
La rilevazione dei dati è stata effettuata attraverso la somministrazione di un questionario 
quantitativo semi-strutturato alle Aziende Ospedaliere e alle Aziende Ospedaliere e nelle Aziende 
Sanitarie Locali/Unità Locali Socio Sanitarie coinvolte. La rilevazione dei dati è stata di tipo 
retrospettivo: nei questionari, infatti, è stato chiesto di fornire i dati relativi al biennio 2007-2008. 
I questionari sono stati compilati da professionisti diversi, sia rispetto al tipo di struttura, sia rispetto 
alle specifiche competenze, laddove in alcuni casi lo stesso questionario è stato compilato attraverso 
il coordinamento di più professionisti, al fine di esaurire la pluralità di temi e dati richiesti, spesso 
gestiti da unità operative differenti. In linea generale, i questionari nelle Aziende Ospedaliere sono 
stati compilati dai responsabili dell’Unità Operativa di Neuro-riabilitazione o comunque da dirigenti 
medici incaricati dagli stessi. Più complessa, invece, risulta la chiara identificazione di quali figure 
si siano occupate di compilare il questionario somministrato nelle Aziende Ospedaliere e nelle 
Aziende Sanitarie Locali/Unità Locali Socio Sanitarie: i questionari infatti sono stati trasmessi per 

                                                
1 Dott. Paolo Banfi Centro NEMO di Milano, dott.ssa Gabriella Rossi, Centro NEMO di Milano, Dott. Giuseppe Lauria, 
Istituto Neurologico Besta di Milano 
2 I Questionari somministrati sono riportati integralmente nell’Appendice A. 
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posta elettronica direttamente ai Direttori Generali che, a loro discrezione, hanno dato indicazioni e 
demandato la compilazione del questionario ad altri – in genere — Responsabili del Servizio Cure 
Domiciliari e Riabilitazione oppure Responsabili della Continuità Assistenziale. 
 
Il questionario rivolto alle Aziende Ospedaliere è stato strutturato in due macro-aree:  
 

a) Aspetti epidemiologici ed organizzativi, dove sono state affrontate le seguenti tematiche:  
– Dati epidemiologici e fabbisogno assistenziale coperto dall’azienda ospedaliera rispetto alle 

patologie neuromuscolari e alla SLA in particolare – casi di malattie neuromuscolari e di 
SLA (biennio 2007-2008) e rispettivo numero di ricoveri, numero di posti letti dedicati alle 
patologie neuromuscolari e nello specifico alla SLA, tipologia di regime assistenziale per i 
pazienti, rispettivamente con malattie neuromuscolari e con SLA, i principali canali di 
provenienza dei pazienti con diagnosi di sospetta SLA e durata media delle liste di attesa per 
il ricovero;  

– Spazi: quali e se i presidi ospedalieri prevedono spazi dedicati ai pazienti con SLA e ai 
caregiver, per garantire la vicinanza e l’assistenza del familiare;  

– Personale: al fine di ricostruire la presenza reale di équipe multidisciplinari per la gestione 
della SLA, si è richiesta la composizione disciplinare, numerosità e tipo di inquadramento 
contrattuale del personale dedicato alla cura delle patologie neuromuscolari e della SLA in 
particolare; 

– Aspetti finanziari: per ricostruire il costo standard della SLA, alle Aziende Ospedaliere è 
stato richiesto di fornire i dati relativi ai costi diretti sostenuti durante i ricoveri – tra cui, 
personale, farmaci, diagnostica di laboratorio e strumentale, terapia di respirazione assistita, 
riabilitazione etc., sia per la cura dei pazienti con patologie neuromuscolari che per quella 
dei pazienti con SLA;  

– Ulteriori aspetti organizzativi: in questa sezione sono state concentrate altre domande utili ai 
fini di ricostruire il percorso di presa in carico del paziente con SLA – presenza della figura 
del Case Manager, erogazione di corsi di formazione per i caregiver, servizio psicologico a 
disposizione dei familiari, come viene attivato l’Ufficio Ausili e Presidi, attività di 
formazione e ricerca, utilizzo di linee guida e/o protocolli operativi per la gestione della 
SLA etc. 

 
b) Il percorso della persona con SLA: questa sezione è stata costruita sul modello 

sequenziale delle principali fasi del percorso della persona con SLA, dalla diagnosi al 
momento di fine vita, tra cui: 

– Diagnosi: durata media della diagnosi, percentuale di pazienti con SLA sospetta che si 
rivolgono a centri specialistici per confermare la diagnosi;  

– Comunicazione della diagnosi: chi fa la comunicazione, a chi viene riferita la 
comunicazione, modalità di svolgimento del colloquio, principali argomenti trattati;  

– Terapia: quali prestazioni vengono erogate all’interno dell’ospedale e/o a domicilio – per la 
gestione nutrizionale, respiratoria, riabilitativa, farmacologica e chirurgica;  

– Gestione del fine vita: se l’azienda ospedaliera è dotata di posti letto Hospice per i pazienti 
con SLA, quali professionisti si occupano della gestione del fine vita etc.; 

– Servizi territoriali: come avviene la dimissione protetta dei pazienti con SLA (professionisti 
attivi nel collegamento e nella collaborazione con le strutture territoriali), relazione con il 
Medico di Medicina Generale, tipologia di prestazioni offerte a domicilio.  

 
Il questionario rivolto alle Aziende Sanitarie Locali/Unità Locali Socio Sanitarie è stato strutturato 
in tre macro-aree:  
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a) Aspetti epidemiologici e organizzativi: quante sono le strutture sanitarie del territorio 
dotate di Unità Operative competenti nella gestione delle patologie neuromuscolari e della 
SLA, numero di posti letto presenti sul territorio, numero di pazienti con SLA conosciuto 
e/o preso in carico flusso dei pazienti territoriali e regionali vs extraterritoriali ed 
extraregionali; 

b) Percorso socio-sanitario assistenziale della persona con SLA: utilizzo di protocolli/linee 
guida per la presa in carico dei pazienti con SLA, servizi socio-sanitari-assistenziali offerti, 
composizione dell’équipe multidisciplinare in caso di domiciliarizzazione, ruolo del 
Medico di Medicina Generale, figura del Case Manager, erogazione corsi formazione per i 
caregiver, gestione e organizzazione della fornitura di ausili e presidi, Residenze Sanitarie 
per Anziani presenti sul territorio per ricoveri di lungodegenza e di sollievo, presenza di 
Hospice sul territorio con letti per pazienti con SLA; 

 
c) Aspetti finanziari: voci di costo per il biennio 2007-2008, distinguendo la percentuale di 

finanziamento pubblico da quella privata, relative al personale per l’équipe 
multidisciplinare, personale impiegato nell’Assistenza Domiciliare integrata, contributo 
per il MMG negli interventi di monitoraggio domiciliare, farmaci a domicilio, presidi e 
ausili a domicilio, esami di laboratorio e diagnostica, ed esami di laboratorio e diagnostica 
strumentale domiciliare, terapia di respirazione assistita a domicilio, assegni integrativi per 
l’Assistenza Domiciliare etc. 

1.1.6 Conduzione delle interviste semi-strutturate 
Le interviste svolte all’interno delle Aziende Ospedaliere e nelle Aziende Sanitarie Locali/Unità 
Locali Socio Sanitarie, che hanno aderito alla proposta di studio, sono state condotte privilegiando 
un approccio qualitativo, sul modello della metodologia narrativa [1]. Non è stata infatti predisposta 
una traccia di intervista strutturata, bensì una check-list di temi che indicizzavano il macro-
argomento di interesse: la gestione dei pazienti con SLA. In questo senso, quindi, si potrebbe 
parlare della tecnica dei “racconti di vita”: nell’intervista veniva proposto dal ricercatore un macro-
tema, lasciando piena libertà all’intervistato di esaurire l’argomento, senza un seminato stringente, 
per soffermarsi su tematiche/questioni che riteneva più urgenti dal suo punto di vista personale e 
professionale – il ricercatore, infatti, è intervenuto solo qualora alcuni dei sotto-temi, 
precedentemente identificati, non fossero stati affrontati dall’intervistato.  
 
All’interno delle Aziende Ospedaliere sono state intervistate alcune delle figure coinvolte 
nell’équipe multidisciplinare, individuate come referenti nel percorso di presa in carico ospedaliera. 
In quest’ordine, all’interno del percorso assistenziale dei pazienti con SLA, i sottotemi identificati 
per le interviste qualitative sono stati:  

– Incertezza e certificazione della diagnosi 
– Comunicazione con il paziente, dalla diagnosi in poi (alleanza terapeutica) 
– Ricovero – gestione del paziente, disponibilità e potenzialità del centro 
– Terapia  
– Équipe multidisciplinare 
– Dimissioni protette/assistenza integrata: collegamento ospedale-territorio 
– Gestione del fine vita 

 
Nelle Aziende Sanitarie Locali/Unità Locali Socio Sanitarie sono state intervistati i responsabili del 
servizio di Assistenza Domiciliare. Rispetto al tema della presa in carico territoriale dei pazienti con 
SLA, i sottotemi identificati per le interviste qualitative sono stati: 

– Le dimissioni protette 
– L’attivazione del servizio di Assistenza Domiciliare 
– L’organizzazione e l’erogazione di ausili e presidi 
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– Le strutture di ricovero presenti sul territorio di riferimento 
– La gestione del fine vita 

1.1.7 Focus Group 
Accanto al punto di vista dei professionisti sanitari, sono stati organizzati dei focus group per dar 
voce alle persone con SLA e ai caregiver di riferimento nell’intento di conoscere quali siano i loro 
bisogni, se vengano soddisfatti o meno, a quanto ammontino i costi tangibili ed intangibili di cui si 
fa carico la famiglia e quali siano le questioni più critiche dal loro punto di vista. Questa modalità di 
analisi, che si basa sulla somministrazione di alcuni stimoli di discussione da parte di un conduttore 
ad un gruppo selezionato di partecipanti e sulla successiva raccolta delle risposte, delle impressioni 
e delle emozioni che emergono, ha rappresentato uno dei momenti chiave della ricerca. 
Grazie ad AISLA si sono svolti a Milano il 30 Novembre 2 focus group con 5 persone con SLA e 
14 familiari3.  
Nell’inclusione delle persone con SLA si è tenuto conto della capacità di espressione verbale dei 
pazienti, della disponibilità e dell’agevolezza a raggiungere il centro sede dell’incontro. Questi 
criteri hanno fatto sì che i partecipanti fossero tutti accomunati da un livello di stadiazione iniziale 
della patologia. Gli stimoli di discussione sono stati: 

– Racconto del vissuto personale iniziale nella fase di incertezza e definizione di una diagnosi 
(sintomatologia, visite, eventuali spostamenti, sensazioni);  

– La comunicazione della diagnosi (come è avvenuto il colloquio, dove, con quali 
professionisti, il vissuto personale);  

– “Stare in ospedale” (il ricovero, la comunicazione della terapia, i bisogni attesi e quelli 
disattesi);  

– Il ritorno a casa (i rapporti con il medico di famiglia, i servizi attivati dalle Aziende 
Ospedaliere e nelle Aziende Sanitarie Locali/Unità Locali Socio Sanitarie, i servizi sociali, 
le modifiche all’abitazione, il ruolo delle associazioni);  

– Una nuova quotidianità, “aggiungere vita al tempo” (lavoro, studio, relazioni familiari, 
amici, interessi). 

 
Per avere una visione completa, nella selezione con i familiari si è preferito invitare persone che 
prestassero assistenza a pazienti in una fase avanzata della malattia, e in due casi che avessero 
vissuto anche il fine vita del proprio familiare. Gli stimoli di discussione sono stati:  

– Racconto del vissuto personale nella fase di incertezza e definizione di una diagnosi 
(sintomatologia, visite, eventuali spostamenti, sensazioni); 

– La comunicazione della diagnosi (come è avvenuto il colloquio, dove, con quali 
professionisti, il vissuto personale);  

– “Assistere” in ospedale (il ricovero, la comunicazione della terapia, i bisogni attesi e quelli 
disattesi);  

– Il ritorno a casa (i rapporti con il medico di famiglia, i servizi attivati dalle Aziende 
Ospedaliere e nelle Aziende Sanitarie Locali/Unità Locali Socio Sanitarie, i servizi sociali, 
le modifiche all’abitazione, il ruolo delle associazioni);  

– Una nuova quotidianità, “aggiungere vita al tempo” (lavoro, studio, relazioni familiari, 
amici, interessi). 

 
Non è stato possibile sviluppare altrettanti focus group in Regione Veneto a causa di una difficoltà 
maggiore riscontrata dalle Associazioni nel riuscire a coinvolgere pazienti e familiari. 
 

                                                
3 Una trascrizione parziale di quanto registrato nei Focus Group è riportata nell’Appendice D. 
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1.1.8 Best practices  
La terza e ultima fase di ricerca è stata dedicata all’interpretazione e analisi di tutto il materiale 
raccolto nell’indagine sul campo. Il materiale raccolto è stato sistematizzato e analizzato nel 
dettaglio al fine di individuare delle best practices, ovvero delle situazioni paradigmatiche da 
mettere in evidenza come modelli d’eccellenza da diffondere.  
L’analisi dei questionari è stata condotta attraverso un’analisi descrittiva mediante il calcolo della 
frequenza sul globale delle risposte pervenute. Le interviste e i focus group condotti, invece, sono 
stati interamente trascritti. Questo lavoro ha permesso di individuare le tematiche fondamentali e le 
questioni critiche emerse nell’indagine, da evidenziare e restituire nella divulgazione. Infine, sono 
stato identificati alcuni modelli gestionali che rappresentano delle best practices rispetto 
all’organizzazione dei percorsi assistenziali per i pazienti con SLA.  
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2. Oggetto di ricerca: un approccio di governance per la SLA 

 
2.1. Un approccio di governance nella malattie rare-neuromuscolari 

 
Il termine governance fa riferimento ad un concetto mutuato dal mondo delle imprese che non ha un 
termine corrispettivo in italiano e per questo spesso è oggetto di interpretazioni non definite ed 
univoche. La certezza è che non sta a significare government (governo) che presuppone un 
approccio top-down – dove politica e top management hanno esclusivo potere nelle decisioni 
relative alle diverse soluzioni assistenziali da adottare – né, tanto meno, sta a significare la sola 
alliance (alleanza), ossia la sola intesa che può nascere con il paziente/utente secondo una logica 
bottom-up. La governance rappresenta quindi l’unione dei due concetti: partendo dal punto di vista 
del paziente, prevede un coinvolgimento attivo di tutti gli stakeholder che a vari livelli 
contribuiscono a definire il percorso assistenziale. Fino a qualche anno fa si parlava soltanto di 
“clinical governance” soffermando l’attenzione sulla parte più clinica dei bisogni assistenziali del 
paziente. Questo concetto circoscrive la portata innovativa della governance al solo ambito medico 
in contrapposizione con quanto ci si aspetta dalla sanità odierna, che davanti all’allungarsi 
dell’aspettativa di vita e all’aumentare delle malattie croniche è chiamata a dare risposte di vera 
integrazione socio-sanitaria [2]. È quindi necessario ad oggi parlare di “governance socio-
sanitaria”, ossia di servizi integrati, di prestazioni sanitarie e sociali.  
Questo modello di analisi invita a riflettere sulla necessità di superare la logica delle 
specializzazioni sulle quali è da sempre stato strutturato il sistema sanitario per affermare la 
necessità di un approccio globale ed integrato rispondente alla domanda di salute del singolo. 
Bisognerà tener conto dell’individuo inteso come entità unica ed unitaria, con dei bisogni 
complessi, espressione di tutte le sfere della persona (mente, corpo, relazioni), che necessita di 
risposte da parte del “sistema salute” che siano complete ed onnicomprensive. Non più servizi 
orientati alla “organizzazione” del sistema e alle necessità/esigenze dei professionisti e dei 
primariati, ma calibrati in funzione della “persona”[2] e del nucleo familiare di riferimento. 
Partendo dalla fase della pianificazione-programmazione, e soprattutto della gestione-
organizzazione, indirizzare gli sforzi verso un insieme di servizi che tengano conto di tutti soggetti 
che partecipano all’integrazione socio-sanitaria: istituzioni, professionisti, cittadini, famiglie, rete 
parentale di riferimento, rete di prossimità (amici, vicini) ed volontariato. 
 
Le malattie rare rappresentano un ambito di applicazione particolarmente significativo, dove i 
bisogni sanitari e sociali sono complessi e richiedono un’elevata professionalità e specifiche 
competenze in ambito diagnostico ed assistenziale. Per questo motivo non basta un approccio 
globale inteso come sommatoria di interventi specialistici, ma è necessaria una 
armonizzazione di interventi di équipe multidisciplinare al cui interno siano rappresentate tutte 
le competenze necessarie per la corretta gestione della patologia. Questo vuol dire ripensare al 
concetto di specializzazione, uscire dalle roccaforti scientifiche e rendersi disponibili a ricalibrare il 
proprio atteggiamento in funzione dei bisogni specifici che la malattia, in questo caso rara, richiede, 
attraverso una visione di insieme dei bisogni clinico-assistenziali. Dal lavoro gomito a gomito di 
un’équipe multidisciplinare che sia preparata a questa logica di governance si potrà avere una 
continua e reciproca fertilizzazione tra medici con specializzazioni differenti che culminerà in una 
focalizzazione ed una risposta assistenziale più appropriata [62]. 
Utilizzare come leit motiv di un progetto di ricerca un approccio di governance vuol dire prendere 
in considerazione tutti i possibili punti di vista a partire dai bisogni, espressi e non, del paziente ed 
estendere l’indagine a tutti gli attori che a vario livello rientrano nel Percorso Diagnostico 
Terapeutico Assistenziale e Riabilitativo per organizzarli in un network evoluto di intervento di 
cura: questo si prefigge il progetto SLA.N.C.I.O. 
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2.2 SLA: una Malattia dei motoneuroni  

2.2.1 Denominazione  
Sclerosi Laterale Amiotrofica (SLA) – nota anche come Malattia di Charcot, dal nome del 
neurologo francese che per primo la descrisse nel 1860, o Malattia di Lou Gehrig4 – è un termine 
usato per coprire lo spettro delle sindromi neurodegenerative caratterizzate dalla progressiva 
degenerazione dei neuroni motori. Esistono due gruppi di motoneuroni. Il primo, detto primo 
motoneurone, motoneurone centrale, superiore o corticale (UMN, Upper Motor Neuron), si trova 
nella corteccia celebrale e trasporta il segnale nervoso attraverso l’assone sino al midollo spinale; il 
secondo, detto secondo motoneurone, motoneurone periferico spinale, inferiore (LMN, Lower 
Motor Neuron), è formato da cellule nervose che trasportano il segnale dal midollo spinale alla 
muscolatura.  
La Sclerosi Laterale Amiotrofica (d’ora in poi, SLA) è caratterizzata dal fatto che sia il primo che il 
secondo motoneurone vanno incontro a degenerazione e muoiono. Se viene danneggiato solo il 
motoneurone corticale si tratta di Sclerosi Laterale Primaria, mentre quando è coinvolto il 
motoneurone bulbare si definisce Paralisi Bulbare Progressiva. Esistono inoltre altri fenotipi della 
SLA, come la sindrome di Vulpian-Bernhardt; quando poi vengono coinvolti anche altri sistemi 
funzionali si parla di SLA-sistemica, ad esempio la SLA-demenza – quando è associata una 
degenerazione cognitiva patologica. Lord Russell Brain per primo ha proposto l’uso di Malattia del 
Motoneurone (MND, Motor Neuron Disease) per ricondurre ad un unico spettro patogenetico 
queste tipologie [3]. Con le specificazioni del tipo di esordio, “esordio bulbare” e “esordio spinale”, 
sono stati sostituiti nella pratica corrente rispettivamente i termini di paralisi bulbare progressiva e 
malattia di Charcot [4, 5]. Esiste infine un altro gruppo di malattie neurodegenerative del 
motoneurone che identificano atrofie muscolari con esordio spinale (ad esempio, la sindrome di 
Kennedy) che tuttavia, pur interessando le cellule delle corna anteriori del midollo spinale e/o del 
tronco cerebrale, hanno una patologia molecolare distinta dalla SLA e in genere un decorso più 
benigno della malattia. 

2.2.2 Definizione e criteri diagnostici di classificazione 
La SLA può essere definita come una malattia degenerativa e progressiva del sistema nervoso che 
colpisce selettivamente i motoneuroni, sia centrali – primo motoneurone a livello della corteccia 
celebrale –, sia periferici – secondo motoneurone a livello del tronco encefalico e del midollo 
spinale. "Sclerosi laterale" si riferisce al processo di indurimento delle vie corticospinali, anteriore 
e laterale, causato dalla degenerazione dei motoneuroni in queste aree, che vengono sostituite 
attraverso gliosi. "Amiotrofica"5 si riferisce all’atrofia delle fibre muscolari da denervazione, 
causata dalla degenerazione delle corrispondenti cellule delle corna anteriori, con conseguente 
debolezza dei muscoli interessati e fascicolazioni visibili. 
Nonostante i progressi nella medicina nel secolo scorso, nessun test può fornire una diagnosi 
definitiva di SLA: solo la presenza di segni clinici riconducibili al motoneurone superiore (UMN) 
ed inferiore (LMN) accanto alla progressione compatibile con le malattie neurodegenerative, non 
potendo essere spiegata da altri processi patogeni, diviene indicativa di SLA. La diagnosi di SLA 

                                                
4 Lou Gehrig (1903-1941) fu un famoso giocatore professionista di baseball, conosciuto anche come “Iron Horse”, per 
il massimo record stabilito in partite consecutive, partecipando a 2130 partite tra il 1925-1939. Dal 1923 fino al 1939 ha 
giocato come prima base per i New York Yankees della American League. Colpito dalla SLA, da qui nota come 
malattia di Lou Gehrig, si ritirò dal baseball nel 1939. 
5 L'etimologia della definizione “sclerosi laterale amiotrofica” chiarisce le caratteristiche della malattia: la parola 
amiotrofico è composta da tre termini greci, che sono a (corrispondente alla negazione), mio ("muscolo"), trofico 
("nutrimento"), quindi significa che i muscoli del malato si atrofizzano per nutrimento insufficiente; l'aggettivo laterale 
si riferisce alla zona del midollo spinale che ospita le cellule morenti; lentamente, la zona colpita dal morbo tende a 
indurirsi, da cui l'utilizzo di sclerosi che significa "indurimento". 
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pertanto è basata sulla presenza di determinate caratteristiche cliniche rilevate attraverso indagini 
specifiche atte anzitutto ad escludere altre sindromi affini: queste condizioni determinano la 
possibilità di errori diagnostici nel 5-10% dei casi [6]. I risultati di una sola indagine (ad esempio, 
la prova di denervazione cronica attraverso l'elettromiografia) non sono sufficienti per la diagnosi, 
che deve essere interpretata alla luce della storia del paziente e dei risultati clinici.  
Il Gruppo di ricerca sulle malattie del Motoneurone della Federazione Mondiale di Neurologia 
(WFN, World Federation of Neurology) ha messo a punto nel 1994 i criteri diagnostici El Escorial 
[7] revisionati nel 2000 [8], per orientare la diagnosi e la classificazione dei pazienti, oltreché per 
uniformare i parametri guida negli studi di ricerca e nei protocolli farmacologici. Secondo tali 
criteri, viene elaborato un gradiente di livelli di certezza diagnostica, dove fondamentale è la 
presenza di segnali di danneggiamento centrali e periferici nella stessa regione. Nella tabella 1 è 
riportata la revisione dei criteri di El Escorial (2000). Nel 1994, secondo la precedente 
classificazione, i pazienti con una sindrome del secondo motoneurone (LMN) venivano classificati 
nella categoria clinicamente sospetta: tale categoria è stata rimossa dai nuovi criteri. In 
quest’ordine, tale classificazione risulta più adatta ai fini della ricerca e della sperimentazione 
terapeutica che non per la pratica clinica quotidiana: un paziente con una sindrome pura del secondo 
motoneurone, sebbene non sia compromesso anche il primo motoneurone, nel decorso della 
patologia verrà comunque trattato come una persona con SLA o con una “variante SLA”.  
 
Tabella 1: Criteri diagnostici di El Escorial 
 

CRITERI DIAGNOSTICI DI ESCORIAL [8] 
La diagnosi della SLA richiede:  

– Evidenze della degenerazione del 1° motoneurone (LMN), attraverso esami clinici, elettrofisiologici e 
neuropatologici;  

– Evidenze della degenerazione del 2° motoneurone (UMN), attraverso esami clinici, elettrofisiologici e 
neuropatologici;  

– Diffusione progressiva dei sintomi all’interno di una regione o di altre regioni, come riscontrabile dalla 
storia clinica o da altre analisi. 

A questi criteri, si devono aggiungere l’assenza di:  
– Evidenze patologiche ed elettrofisiologiche di altre patologie che potrebbero costituire la causa della 

degenerazione del 1° e/o del 2° motoneurone (LMN/UMN);  
– Evidenze attraverso diagnostica per immagini neurologica di altri processi patogeni che potrebbero 

spiegare i segni clinici ed elettrofisiologici osservati.  
Categorie di certezza diagnostica basate su criteri clinici 
SLA sospetta:  

– segni di interessamento del 2° motoneurone in due distretti;  
– segni di compromissione del 1° e del 2° motoneurone insieme in un solo distretto;  
– segni clinici di compromissione del 1° e 2° motoneurone in due distretti e nessun segno del 2° 

motoneurone rostrali a quelli del 1°; 
SLA possibile (supportata da indagini di laboratorio):  

– presenza di segni clinici di compromissione del 1° e 2° motoneurone in un solo distretto e segni del 2° 
motoneurone rostrali a quelli del 1°, visibili dall’EMG; 

SLA probabile:  
– segni clinici di compromissione del 1° e 2° motoneurone in almeno due distretti; 

SLA definitiva:  
– segni clinici di compromissione del 1° e 2° motoneurone in tre regioni.  

 
Nel dettaglio, secondo tali criteri:  

– Segni di compromissione del 2° motoneurone sono: clono, segno di Babinski, assenza di riflessi nella 
zona addominale, ipertonia, perdita di destrezza;  

– Segni di compromissione del 1° motoneurone sono: atrofia, debolezza. Nel caso siano presenti solo 
fascicolazioni, viene raccomandato di indagare con EMG la denervazione attiva; 

– Le regioni/distretti che riflettono i pools neuronali sono: bulbare, cervicale, toracica e lombosacrale.  
 
Tratto e tradotto da Wijesekera and Leigh, Amiotrophic Lateral Sclerosis, Orphanet Journal of Rare Diseases, N. 
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4, 2009, pp. 1172-4 

2.2.3 Epidemiologia 
La SLA è una patologia rara  e, nella quasi totalità dei casi, sporadica: secondo i registri 
population-based l'incidenza per la sclerosi laterale amiotrofica sporadica è piuttosto omogenea e si 
attesta a 1,7-2,3 casi per 100.000 individui/anno (in media 1,89 per 100.000 individui/anno) in 
Europa e nel Nord America, con un’incidenza uniforme in tutti i Paesi occidentali [9, 10]. Il tasso di 
prevalenza nei Paesi occidentali è stato stimato tra 2,7 e 7,4 casi per 100.000 individui (in media 5,2 
per 100.000).  
L'ampia variabilità dei tassi registrati può essere interpretata come conseguenza sia delle dimensioni 
della popolazione di riferimento, spesso di piccola entità, sia alla diversità dei criteri e metodi 
diagnostici di accertamento della patologia, che determinano un margine di errore rispetto al 
sovradimensionamento o sottodimensionamento dei pazienti con SLA. Per avere tassi di incidenza 
più certi e rendere chiari e comparabili i risultati, è necessario utilizzare criteri standard di 
classificazione su popolazioni di grandi dimensioni. Negli ultimi anni, sono stati condotti studi su 
popolazioni significative, attraverso i registri nazionali o regionali dei Paesi europei, e adottando i 
criteri diagnostici di El Escorial, universalmente riconosciuti in letteratura per il livello di 
accuratezza diagnostica. Da questi studi, l’incidenza della SLA è risultata essere piuttosto stabile, 
tra 1,7 e 2,5 casi per 100.000 individui/anno. Nonostante questo livello di attendibilità, la precisione 
di questi dati è limitata rispetto alla capacità descrittiva delle popolazioni di riferimento, ovvero i 
tassi di riferimento rispetto alle caratteristiche demografiche e alle variabili cliniche, compreso un 
certo margine di accuratezza diagnostica.  
 
Non è chiaro se l’incidenza della SLA abbia registrato un aumento nel corso del tempo: diversi 
studi segnalano un aumento sia dell'incidenza che della mortalità legati all'invecchiamento della 
popolazione [11, 12]. Tuttavia, gli stessi studi population-based non mostrano alcun cambiamento a 
livello di incidenza nel corso del tempo. Uno studio prospettico condotto a Rochester (Minnesota, 
USA) ha dimostrato che l'incidenza della SLA è rimasta costantemente pari a 1,7 casi per 100.000 
individui/anno tra il 1925 al 1998 [13]. Sulla stessa linea, due studi condotti in Europa (uno in 
Scozia e uno in Irlanda) non hanno mostrato alcun aumento durante i periodi 1989-1998 e 1995-
2004 [14, 15]. 
 
L'età media di insorgenza della SLA sporadica varia tra i 55-65 anni, con una età media di esordio 
di 64 anni. Solo nel 5% dei casi l’esordio avviene prima dei 30 anni, anche se sembra che il 
riconoscimento di casi sporadici ad esordio giovanile sia in aumento. Il tasso d’incidenza all’età di 
70 anni, invece, risulta in diminuzione secondo una stima di 1 caso di SLA sporadica su 1.000, 
sebbene una stima più precisa sembra attestarsi intorno a 1/400 [16].  
Da un punto di vista di genere, nei primi studi epidemiologici condotti, la popolazione maschile 
risultava più colpita, secondo un rapporto Maschi:Femmine pari a circa 1,5:1; dati più recenti, 
tuttavia, mostrano come questa disomogeneità tenda a ridursi verso la parità. Questa prevalenza 
maschile è stata inizialmente spiegata sia dalla presenza di eventuali fattori protettivi ormonali nelle 
donne che dall’esposizione maggiore degli uomini a fattori di rischio putativo derivante 
dall’ambiente/attività lavorativa, cioè quei fattori associati all’aumento del rischio in modo 
complesso e spesso con un contributo causale e indipendente non ancora documentato. L’esordio 
bulbare è più comune nelle donne e nelle fasce di età più anziane: il 43% dei pazienti ha un’età 
superiore ai 70 anni contro il 15% dei pazienti che ha un’età inferiore ai 30.  
Sebbene la maggior parte dei casi di SLA siano sporadici, circa il 5% dei casi hanno una storia 
familiare di SLA. Vi è spesso un’eredità mendeliana e penetranza6 alta: la maggior parte dei casi 

                                                
6 Penetranza è la frequenza con cui un gene o una combinazione di geni si manifesta nel fenotipo 
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presenta un modello di ereditarietà con trasmissione autosomica dominante7, anche se sono stati 
segnalati casi di pedigree con trasmissione autosomica recessiva. L'età di esordio della SLA-
familiare è di circa un decennio inferiore rispetto ai casi sporadici, colpisce maschi e femmine allo 
stesso modo e, infine, presenta una degenerazione progressiva più elevata [17].  
 
La SLA viene definita con esordio giovanile (jALS) quando l'età di insorgenza è inferiore a 25 anni. 
La maggior parte dei casi sono familiari e presentano per lo più un modello di trasmissione 
autosomica recessiva – anche in questo caso, sono però riportati casi di eredità dominante legata al 
cromosoma 9q34 (ALS4, senataxin). Queste forme recessive sono state mappate nelle regioni 
cromosomiche 2q33 (ALS2, alsin) e 15q12-21 [18, 19].  
 
Nelle zone più occidentali del Pacifico, è stata inoltre registrata una prevalenza della SLA 50-100 
volte più alta che nel resto del mondo dove, tra l’altro, la manifestazione della SLA è associata con 
il parkinsonismo e la demenza, sebbene la causa di queste aggregazioni sia tuttora sconosciuta. 
Rientrano in questa particolare popolazione: i Chamorro dell’isola di Guam e dell'isola Marianne, la 
penisola di Kii di Honshu Island, e gli Auyu e la gente Jakai del sud-ovest della Nuova Guinea. 
Studi più recenti hanno mostrato una diminuzione dell'incidenza di SLA in queste zone negli ultimi 
40 anni [20].  
 
Un’altra popolazione epidemiologica particolare, sebbene l’eziopatogenesi resti sconosciuta, è 
rappresentata dall’elevata incidenza della patologia in alcune professioni. Ad esempio, dal 2004 al 
2008 il procuratore torinese Raffaele Guariniello ha accertato che nel mondo del calcio si sono 
verificati 43 casi di SLA su 30.000 calciatori presi in esame. Questo equivale ad un'incidenza di 
143/100.000: un dato che è comunque quasi 24 volte superiore al dato riscontrabile nella 
popolazione sana.  
 

2.2.4 Le cause 
La causa della SLA è sconosciuta. Sul versante dei fattori di rischio, ad oggi la ricerca ha 
identificato alcuni fattori di rischio genetici, mentre non è stata dimostrata alcuna associazione 
coerente tra un singolo fattore ambientale e l’incidenza della SLA. La maggior parte degli autori 
propende piuttosto a favore di un’ipotesi multifattoriale, data da complesse interazioni genetico-
ambientali responsabili della degenerazione del motoneurone [21].  
Un importante passo avanti risale al 1993, quando alcuni scienziati scoprirono che le mutazioni nel 
gene che produce la superossido dismutasi Cu/Zn (nota anche come SOD1 – localizzato nel 
cromosoma 21q22) erano associate con la SLA familiare (~10%). Questo enzima ha funzione 
antiossidante in quanto riduce il livello di ione superossido (O2

−), un radicale libero tossico prodotto 
durante il metabolismo ossidativo cellulare capace di alterare le proteine, le membrane e il DNA 
stesso. I radicali liberi sono molecole altamente reattive prodotte dalle cellule nel corso del loro 
normale metabolismo; se tali molecole si accumulano danneggiano il DNA e le proteine presenti 
nelle cellule. Anche se non è ancora chiaro come la mutazione del gene SOD1 porti alla 
degenerazione del motoneurone, i ricercatori hanno ipotizzato che la causa dell’accumulo di radicali 
liberi possa essere fatta risalire al funzionamento difettoso di questo gene. Attualmente, infatti, si 
ipotizza che la degenerazione del motoneurone non sia determinata dalla perdita o dalla 
compromissione dell’attività della dismutasi, ma da una tossicità indotta dal SOD1 mutante. Si 

                                                
7 L'ereditarietà di tipo autosomico è una forma di trasmissione di un carattere da un individuo a un altro. Si dice 
dominante quando si ha la prevalenza di un carattere su altri analoghi. Una malattia autosomica dominante è una 
malattia genetica causata dalla forma allelica dominante di un genere difettoso, che giace su un autosoma. Si dice 
recessiva perché non si esprime, in presenza di un carattere analogo ma dominante. Una malattia autosomica recessiva è 
una malattia genetica dovuta a un gene difettoso presente su un autosoma. Questo tipo di malattie può esprimersi 
fenotipicamente solo quando il genotipo è omozigote per il gene che controlla quel carattere. 
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suppone che l’accumulo di aggregati del mutante SOD1 svolga un ruolo nell'interruzione delle 
funzioni cellulari, danneggiando mitocondri, proteosomi, piegatura della proteina, o altre proteine 
[22]. 
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Nel 1992 i ricercatori del John’s Hopkins Hospital hanno avanzato per la prima volta l’ipotesi che il 
Glutammato, un aminoacido neurotrasmettitore, possa avere un ruolo causale della SLA. Gli 
scienziati hanno scoperto che nei pazienti con SLA i livelli di Glutammato nel plasma sanguineo e 
nel liquido cerebro-spinale (liquor cefalorachidiano) sono maggiori rispetto a quelli presenti nella 
popolazione sana. Studi di laboratorio hanno dimostrato che i neuroni iniziano a degenerare 
progressivamente quando vengono esposti per lunghi periodi a quantità eccessive di Glutammato, a 
causa della sua eccitotossicità. Attualmente sono in corso studi per capire quali meccanismi portino 
alla produzione di una quantità eccessiva di Glutammato nel liquor e di come questo squilibro possa 
contribuire allo sviluppo della SLA. Una causa possibile potrebbe essere identificata in un difetto 
della ricaptazione del Glutammato da parte degli astrociti, cellule nervose il cui ruolo non è di 
trasmettere l'impulso nervoso ma di "assistere" a livello metabolico i neuroni. Un’altra causa 
potrebbe essere riscontrata nelle reazioni autoimmuni, quando gli anticorpi prodotti dal sistema 
immunitario attaccano i motoneuroni interferendo e poi bloccando la trasmissione dell'impulso 
nervoso fra il cervello ed i muscoli. 
Esistono inoltre delle revisioni su studi di caso-controllo in merito a fattori di rischio putativi 
esogeni associati allo sviluppo della SLA (come riassunto in tabella n. 2). In questo caso, secondo 
un approccio evidence based, è stato accertato che solo il fumo rischia di essere associato con lo 
sviluppo di SLA, mentre altri fattori di rischio risultano debolmente legati. I più recenti studi di 
caso-controllo hanno stimato il rischio relativo (RR) di SLA a 0,8-1,67 nei fumatori rispetto ai non-
fumatori, e un odds ratio (OR) di 1,6 indipendentemente da età, livello di istruzione e condizioni di 
lavoro [23, 24]8. 

                                                
8 Odds ratio (OR), o rapporto incrociato come viene definito in italiano, corrisponde al rapporto fra il numero di volte in 
cui l'evento si verifica (o si è verificato) ed il numero di volte in cui l'evento non si verifica (o si è verificato). Il rischio 
relativo (RR), utilizzato negli studi prospettivi, indica il rapporto fra l'incidenza negli esposti e l'incidenza nei non 
esposti (dove «incidenza» significa proporzione di nuovi casi). 

Uno studio internazionale ha recentemente individuato una base genetica per la sclerosi laterale 
amiotrofica sporadica. La scoperta si deve a un lavoro, coordinato dal Centro di Neurologia Universitaria 
delle Molinette di Torino, sulla genesi della malattia nelle forme non ereditarie, che ha coinvolto dieci 
centri italiani, cinque statunitensi, due inglesi e due tedeschi, coordinati a loro volta dal prof. Bryan 
Traynor del N.Y.H. di Bethesda (Washington). A guidare lo studio è stato il professor Adriano Chiò del 
reparto di Neurologia dell'ospedale Molinette. 
La ricerca, i cui risultati sono stati pubblicati sulla rivista Human Molecolar Genetics nel marzo 2009, 
indica sette geni che regolano lo sviluppo della SLA di tipo sporadico, di cui uno ritenuto fondamentale. 
Si tratta di un gene denominato SUNC 1, individuato con una tecnica di analisi dell’intero genoma 
(tecnica complessa che permette di individuare differenze genetiche fra le persone affette da una malattia 
e persone sane). Il gene codifica una proteina della membrana cellulare. Sebbene non è ancora noto con 
precisione quale sia l’effetto reale di questa proteina e perché favorisca la comparsa della SLA, lo 
sviluppo dello studio prevede di approfondire tale conoscenza per avviare una nuova strategia 
terapeutica. 
La ricerca è stata condotta su 2161 pazienti, di cui 900 italiani. Uno dei fattori di importanza nello studio, 
è stata proprio la collaborazione internazionale di diverse équipe che hanno permesso una verifica interna 
dei dati.  
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Tabella 2: Possibili fattori di rischio esogeni implicati nella SLA sporadica 
 

Età della menopausa (donne) 
Fattori dietetici 
Lesioni elettriche 
Storia familiare di malattia (non SLA) neurodegenerative (Parkinson o il morbo di Alzheimer)  
Residenza geografica (zone rurali, urbane o suburbane)  
Servizio guerra del Golfo (maschi)  
Età materna, numero di nascite (nelle femmine) e ordine di nascita, perdita del bambino  
Condizioni di lavoro  
Attività fisica 
Giocare a calcio professionalmente  
Infezione da poliomielite precedente  
Razza / etnia  
Fumo  
Esposizione a tossine (prodotti chimici agricoli, piombo)  
Trauma (ad esempio, la lesione alla testa)  
Anni di istruzione  

 

2.2.5 Sintomi  
Le caratteristiche della SLA furono descritte negli aspetti clinico-patologici per la prima volta da 
Jean Martin Charcot nel 1869 e in articoli successivi nel 1874 [25, 26]. Tuttavia, già in precedenza 
Bell (1824), Aran (1850), Duchenne (1851), e Cruveilher (1853) avevano elaborato importanti 
osservazioni per sviluppare una comprensione clinica e patologica della sindrome [27-29].  
Circa due terzi dei pazienti con SLA hanno una tipica forma di esordio spinale (classica “SLA 
Charcot”): essi presentano sintomi correlati alla debolezza muscolare focale dove i sintomi possono 
iniziare, in modo distale o prossimale, dagli arti superiori e dagli arti inferiori. Raramente, i pazienti 
notano un’atrofia muscolare focale prima della comparsa di debolezza e, per alcuni pazienti, prima 
dell’insorgere di una paraparesi spastica. I pazienti possono notare delle fascicolazioni (come 
contrazioni muscolari involontarie) o crampi che precedono l'insorgenza di debolezza o 
deperimento per alcuni mesi (o anni): raramente, tuttavia, sono questi i sintomi che mettono in 
allarme. La debolezza rappresenta un esordio insidioso e solitamente diviene un aspetto evidente 
quando è ormai in fase avanzata, per lo più in corrispondenza di un clima freddo. Sebbene l’esordio 
sia asimmetrico, la debolezza e il deperimento raggiungono prima o poi le altre membra, 
sviluppando quindi sintomi bulbari e respiratori (non necessariamente in sequenza). A poco a poco, 
la spasticità atrofizza gli arti indeboliti, colpendo la destrezza manuale e l'andatura. Segni del 
coinvolgimento del primo motoneurone includono la spasticità e l’iper-riflessia o la presenza di 
riflessi patologici (alluci muti, segno di Hoffman, segno di Babinski). Segni di degenerazione del 
secondo motoneurone sono la presenza di ipo-atrofia dei muscoli da questo innervati, 
fascicolazioni, crampi muscolari, riduzione del tono muscolare e riflessi osteotendinei. A volte, i 
sintomi riscontrati includono disfunzioni vescicali (ad esempio l'urgenza della minzione), sintomi 
sensoriali, sintomi cognitivi e multi-sistemici (i.e. demenza, parkinsonismo). 
 
La SLA con esordio bulbare solitamente si mostra con disartria. Raramente si presenta disfagia per i 
solidi o i liquidi prima dei disturbi al linguaggio. I sintomi agli arti possono svilupparsi quasi 
contemporaneamente a quelli bulbari, e nella stragrande maggioranza dei casi questa degenerazione 
si verifica entro 1-2 anni. Quasi tutti i pazienti con sintomi bulbari sviluppano scialorrea a causa 
della difficoltà a deglutire la saliva e una lieve debolezza facciale, tipica del primo motoneurone 
bilaterale, che colpisce la parte inferiore del viso. 'Sintomi pseudobulbari', come labilità emotiva e 
sbadigli eccessivi sono stati osservati in un numero significativo di casi. Nei pazienti con 
disfunzione bulbare, la disartria può derivare sia da una patologia del secondo motoneurone che da 
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una paralisi pseudobulbare sintomatica del primo motoneurone, che conduce a un rallentamento 
nell’articolazione della parola o ad un’accentuazione della qualità nasale.  
 
Circa il 5% dei casi affetti da SLA presentano debolezza respiratoria senza sintomi agli arti o 
bulbari significativi. Questi pazienti presentano sintomi di insufficienza respiratoria o 
ipoventilazione notturna, come dispnea, ortopnea, disturbi del sonno, mal di testa mattutino, 
sonnolenza diurna, anoressia, diminuzione della concentrazione e irritabilità o cambiamenti 
dell'umore [30].  
Esistono diversi fenotipi della malattia del motoneurone che manifestano caratteristiche eterogenee 
(sintomi clinici, tasso di progressione e prognosi). In questo ordine, vi sono pareri discordi se queste 
forme patologiche differenti debbano o meno essere ricondotte alla SLA, sebbene è piuttosto 
evidente che derivino da una comune patologia molecolare. In generale, è stato osservato che fino al 
50% dei pazienti può sviluppare segni di malattie del motoneurone che progrediscono nei tratti 
tipici della SLA [31]. Ad esempio, la Sclerosi Laterale Primaria (PLS) è una sindrome clinica 
progressiva puramente del motoneurone superiore, che non può essere ricondotta ad un altro 
processo patologico: vi è un dibattito aperto se questa sindrome sia o meno estranea allo spettro 
diagnostico della SLA, sebbene ci siano chiare evidenze negli studi patologici di presenza dei 
caratteri distintivi della SLA. Soprattutto nelle prime fasi può essere difficile distinguere una 
Sclerosi Laterale Primaria da una SLA, poiché la sintomatologia clinica potrebbe essere 
riconducibile solo al motoneurone superiore e magari solo con prove elettrofisiologiche si può 
riscontrare un coinvolgimento del motoneurone inferiore – una condizione chiamata da parte di 
alcuni autori come "UMN-SLA dominante". La prognosi per la PLS è notevolmente migliore 
rispetto ai pazienti con SLA definita [32].  
 
È ormai riconosciuto che i pazienti con SLA possono presentare delle alterazioni cognitive nel     
20-40% dei casi, mentre in circa il 5% dei casi si è riscontrate una demenza fronto-temporale. Le 
alterazioni cognitive possono precedere o seguire la comparsa dei sintomi motori.  
 

2.2.6 Diagnosi  
Non esiste un singolo test che fornisca una diagnosi definitiva di SLA. La diagnosi di SLA, e in 
particolare la sua tempestività, è basata in grande misura sull’osservazione attenta dei segni che il 
medico nota nel paziente, e successivamente da una serie di test che servono per escludere altre 
malattie.  
Recentemente, ricercatori della Mount Sinai School of Medicine hanno identificato tre proteine che 
si trovano in concentrazioni significativamente inferiori rispetto a quelle dei pazienti sani nel liquor 
cefalorachidiano (CSF) dei pazienti affetti da SLA. La misura dei livelli di queste proteine nel CSF 
si è rivelata un indice accurato al 95% per la diagnosi di SLA. Questi sono i primi marcatori 
biologici disponibili per la diagnosi di questa malattia e potrebbero essere i primi strumenti per 
poter confermare la diagnosi di SLA. Con le procedure diagnostiche attuali, infatti, il tempo medio 
che trascorre dall'insorgenza dei sintomi alla diagnosi è di circa 12 mesi. Marcatori diagnostici 
migliori potrebbero aiutare a fare una diagnosi più precoce, permettendo ai pazienti di ricevere la 
terapia in maniera più tempestiva.  
 

2.2.7 Diagnosi differenziale 
La SLA e le sue varianti devono essere anzitutto differenziate in base a caratteristiche anamnesiche, 
cliniche, radiologiche, bioumorali ed elettrofisiologiche da quelle patologie che possono, in alcuni 
casi, causare sintomi simili alla SLA, tra cui: 

a) patologie infettive o post infettive (polio, sindrome post-polio, sindromi associate ad 
infezione da retrovirus, encefalite del Nilo, patologie causate dal virus 
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dell'immunodeficienza umana HIV, il virus della leucemia a cellule T (HTLV), la malattia 
di Lyme); 

b) forme familiari di SLA oppure di atrofia muscolare spinale;  
c) altre condizioni che possano simulare una patologia dei motoneuroni quali le lesioni spinali, 

alcune patologie da tossici, la sindrome da post irradiazione, neuropatie motorie 
immunomediate o associate a linfoma. 

 

2.2.8 Indagini diagnostiche 

Studi elettrofisiologici  

Una diagnosi clinica di SLA sospetta, secondo i criteri di El Escorial (2000), dovrebbe essere 
sottoposta a studi elettrofisiologici per evidenziare la presenza di una disfunzione del motoneurone 
inferiore nelle regioni clinicamente coinvolte e non, e, secondariamente, per escludere altri processi 
patogeni [33]. Tuttavia, è importante sottolineare che se l'esame clinico neurofisiologico è utilizzato 
nella diagnosi di SLA clinicamente sospetta, altre anomalie neurofisiologiche senza un quadro 
clinico di supporto non permettono di formulare una diagnosi.  
I principali metodi diagnostici oggi riconosciuti sono: 
 
Studi di conduzione nervosa (motori e sensoriali)  
Gli studi di conduzione nervosa sono necessari per la diagnosi principale al fine di escludere altre 
patologie del nervo periferico, della giunzione neuromuscolare e dei muscoli che possono 
confondere la diagnosi di SLA: questi studi dovrebbero rientrare nella prassi diagnostica. Nella 
SLA, la latenza distale dello stimolo motorio e la sua velocità di conduzione motoria rimangono 
quasi normali, senza scendere al di sotto del 70% del limite superiore o inferiore normale. Lo studio 
dell’onda F (F-wave) è particolarmente utile per valutare la conduzione prossimale e le anomalie 
segnalate per la SLA: tra le caratteristiche della prevalenza del motoneurone superione nella SLA, 
infatti, è stato evidenziato un aumento della frequenza dell'onda F [34]. Gli studi sulla conduzione 
del nervo sensoriale possono registrare delle anomalie anche in presenza di altre sindromi dei nervi 
periferici: nei pazienti con SLA, in particolare, è stata rilevata la presenza di un coinvolgimento 
clinico del sistema sensoriale nel 10-20% dei casi, mostrando una polineuropatia associata o una 
ganglionopatia sensoriale [35].  
 
Elettromiografia (EMG)  
L’elettromiografia (EMG) fornisce la prova delle disfunzioni del motoneurone inferiore, necessarie 
per supportare una diagnosi di SLA, che dovrebbero essere evidenziate in almeno due delle quattro 
regioni del sistema nervoso centrale: tronco encefalico (bulbare/cranica motoneuroni), tratto 
cervicale, toracico o lombosacrale del midollo spinale (motoneuroni delle corna anteriori). Secondo 
i criteri di El Escorial (2000) devono essere presenti sia evidenze di denervazione attiva o in corso 
che di denervazione cronica parziale per la diagnosi di SLA, sebbene le relative proporzioni variano 
da muscolo a muscolo. 
La presenza di potenziali fascicolazioni nella SLA è stata una scoperta importante, anche se le 
fascicolazioni possono essere presenti anche in muscoli normali (fascicolazioni benigne) e le stesse 
fascicolazioni non compaiono in tutti i muscoli delle persone con SLA.  
 
La stimolazione magnetica transcranica e gli studi di conduzione centrale del motoneurone  
La stimolazione magnetica transcranica permette una valutazione non invasiva del motoneurone 
delle vie corticospinali e di individuare lesioni del motoneurone superiore (UMN) in pazienti che 
non hanno segni UMN evidenti. Utilizzando questo metodo, inoltre, possono essere facilmente 
valutati: ampiezza del motoneurone, la soglia corticale, il tempo di conduzione centrale del 
motoneurone  e dei periodi di silenzio.  
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Elettromiografia quantitativa  
La stima del numero di unità motorie è una tecnica elettrofisiologica speciale che può fornire una 
stima quantitativa del numero degli assoni che innervano un muscolo o un gruppo di muscoli. 
L’elettromiografia quantitativa è costituita da una serie di metodi diversi (incrementale, 
stimolazione multi-point, media spike-triggered, F-wave e metodi statistici), dove ciascuno presenta 
specifici vantaggi e limiti. Nonostante la mancanza di un metodo unico perfetto per la sua 
esecuzione, l’elettromiografia quantitativa può rilevarsi fondamentale nella valutazione della 
progressiva perdita di assoni motori nella SLA, che possono quindi essere utilizzati come misure di 
riferimento per gli studi clinici [36].  
 
Studi di diagnostica di laboratorio neurologica 
La finalità più significativa della diagnostica strumentale neurologica (neuroimaging) nella diagnosi 
di SLA è data dalla possibilità di escludere lesioni strutturali curabili, che similmente alla SLA 
producono dei segni di danneggiamento dei motoneuroni, superiore o inferiore – soprattutto nei casi 
di SLA clinicamente sospetta o probabile. La World Federation of Neurology ha rivisto i criteri 
degli studi di diagnostica di laboratorio: essi non sono richiesti nei casi che manifestano la patologia 
in modo clinicamente definito con esordio bulbare o pseudo bulbare, poiché è improbabile che le 
lesioni strutturali possano simulare la malattia clinicamente definita [8].  
La risonanza magnetica (MRI) può essere utilizzata per rilevare le lesioni nel tratto cortico-spinale 
nella SLA. La constatazione più caratteristica della SLA è l’iperintensità delle vie cortico-spinale in 
T2-weighted, densità protonica ponderata e FLAIR-weighted MRI, ed è meglio visualizzata nel 
cervello e nel tronco encefalico, mentre in misura minore nel midollo spinale.  
Tecniche di diagnostica di laboratorio neuro-radiologica più avanzate – come la spettroscopia di 
risonanza magnetica, immagini pesate in diffusione, risonanza magnetica voxel-based morphometry 
e tecniche di diagnostica di laboratorio funzionale – hanno un ruolo limitato nella pratica clinica di 
routine, ma sono risultate promettenti per la comprensione fisiopatologica della malattia in vivo, per 
l'identificazione di potenziali biomarcatori della progressione della malattia e per l'individuazione 
dell’evoluzione della malattia più precocemente del decorso stesso, facilitando una diagnosi 
anticipata [37].  
 
La biopsia muscolare e studi neuropatologici 
La biopsia del muscolo scheletrico o di altri tessuti di per sé non è richiesta per la diagnosi, se non 
per escludere sindromi affini. La biopsia muscolare può anche essere utilizzata per dimostrare la 
disfunzione del motoneurone inferiore in una regione del corpo, quando le condizioni cliniche o 
elettrofisiologiche riscontrate non supportano questa ipotesi. Alcuni risultati istologici sono 
compatibili con la diagnosi di SLA – ad esempio, la presenza di fibre muscolari ipertrofiche a 
livello locale, oppure di un piccolo numero di fibre muscolari necrotiche. 
 
Altri studi di laboratorio  
Altre indagini di approfondimento possono essere considerate obbligatorie nella fase diagnostica di 
un paziente con SLA sospetta. Tra i test clinici di laboratorio che possono dare esiti indicativi della 
SLA si ricordano: gli enzimi muscolari; la creatininemia (indice della perdita di massa muscolare 
scheletrica); l’ipocloremia, l'aumento di bicarbonato (date dalla compromissione avanzata delle vie 
respiratorie); la protidorrachia (livelli di proteine nel CSF sono superiori a 100 mg/dl). 
 

2.2.9 Prognosi 
Gli studi population-based su campioni clinici di grandi dimensioni mostrano che la sopravvivenza 
media dalla comparsa dei sintomi di SLA varia tra i 2-3 anni, per i casi ad insorgenza bulbare, e 3-5 
anni per i casi ad insorgenza spinale. Studi clinici su grandi coorti mostrano che circa il 48% dei 
pazienti sopravvive in media 3 anni, il 24% circa 5 anni, mentre solo il 4% sopravvive più di 10 
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anni. Importanti indicatori prognostici di sopravvivenza evidenziati negli studi population-based e 
in studi di coorte clinica sono: il fenotipo clinico, il sito di esordio (bulbare vs spinale), l'età di 
insorgenza dei sintomi, la precocità della diagnosi, la diminuzione della capacità vitale basale, il 
tipo di categoria clinica El Escorial al momento dell’insorgenza e l'utilizzo di Riluzolo [38-40]. 
 

 
2.3 Management della SLA 

La gestione delle SLA è notevolmente cambiata nel corso degli ultimi due decenni, caratterizzata da 
un forte accento sulla necessità di un’assistenza coordinata e multidisciplinare tra specialisti, 
terapisti del territorio (community base therapists) e specialisti delle cure palliative. Sebbene la 
patologia resti incurabile e degenerativa allo stato attuale, molti dei sintomi che compaiono durante 
il decorso della malattia risultano curabili: tutti gli sforzi devono quindi essere ri-orientati verso 
l’obiettivo comune di migliorare la qualità della vita e contribuire a mantenere l'autonomia del 
paziente il più a lungo possibile.  
 

Il Riluzolo 
 
Ad oggi non sono state trovate soluzioni terapeutiche per la SLA in grado di modificarne il decorso o che 
fungano da agenti neuroprotettivi. Le uniche due categorie farmacologiche che lasciano intravedere qualche 
efficacia sono i farmaci antiglutamatergici che agiscono sul sistema glutamatergico (i.e. Riluzolo), e i fattori 
neurotrofici. 
Il Riluzolo è il solo farmaco approvato, ovvero che ha dimostrato di avere un modesto effetto sul 
prolungamento della vita nei pazienti con SLA. L'indicazione registrata per il Riluzolo è "il prolungamento 
della sopravvivenza senza tracheostomia nei pazienti con SLA". Generalmente viene prescritto anche nel caso 
di una sospetta SLA. Il meccanismo d'azione del Riluzolo non è del tutto certo, ma si ipotizza che sia in grado 
di includere le interferenze con il recettore N-methyl-D-aspartato, stabilizzare lo stato inattivato di canali del 
sodio voltaggio-dipendente, inibire il rilascio di glutammato dai terminali pre-sinaptici e aumentare la 
captazione del glutammato extracellulare. La conclusione di una recente meta-analisi condotta dal Centro 
Cochrane ha dichiarato che l’assunzione di 100 mg di Riluzolo prolungano la sopravvivenza media, 
probabilmente di 2-3 mesi, quando assunti per una durata di 18 mesi (in pazienti con SLA clinicamente 
probabile o definita secondo i criteri di El Escorial, con sintomi presenti da meno di 5 anni, Forza Vitale> 60% 
e di età <75 anni). La riduzione del rischio assoluto è stata pari al 9% con la dose da 100 mg dopo 12 mesi. Il 
trattamento va iniziato il precocemente per avere dei risultati concretamente utili al miglioramento sintomatico 
della malattia. Il farmaco è generalmente ben tollerato, registrando come effetti collaterali più comuni astenia, 
nausea, disturbi gastrointestinali e livelli anormali di funzionalità epatica nei test – da qui la raccomandazione 
che la funzionalità epatica venga regolarmente monitorata durante la terapia.  
Oltre 100 altri agenti neuroprotettivi sono stati studiati in modelli animali e nell'uomo.  
L'uso di terapia genica per fornire fattori neurotrofici direttamente ai neuroni, per mezzo di tecniche di 
ingegneria genetica che prevedono l’utilizzo di virus che esprimono i geni del fattore neurotrofico (AAV, 
adeno associated-virus) è stata valutata in modelli di topo SOD1, con alcuni risultati promettenti, ma gli studi 
umani non sono ancora in corso. Un altro approccio genico è l'uso del trapianto di cellule staminali autologhe, 
ma finora non si sono ottenuti risultati convincenti da studi sull'uomo. La recente scoperta della capacità di ri-
programmare i fibroblasti della pelle umana per generare cellule staminali pluripotenti, potrebbe permettere di 
produrre cellule staminali specifiche per paziente e malattia, sviluppando modelli di malattia migliori ed 
eventualmente migliori terapie di sostituzione cellulare autologhe [41-44].  

 

2.3.1 Linee guida e stadiazione nella SLA 
In sintonia con tali orientamenti, sono state sviluppate delle linee guida per le Malattie del 
Motoneurone, e in particolare per la Sclerosi Laterale Amiotrofica. Nell’ambito di queste iniziative, 
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il Gruppo di ricerca per le Malattie del Motoneurone della Federazione Mondiale di Neurologia9 ha 
svolto un ruolo fondamentale. Da questo gruppo, infatti, sono state sviluppate linee guida per: 

– i criteri diagnostici – El Escorial 1994 e successive revisioni;  
– la metodologia degli studi clinici – Airlie House Workshop 1994;  
– la gestione del paziente nonché per gli standard quantitativi e qualitativi dei risultati – 

Practice parametrer (1999¹) American Academy of Neurology (AAN). 
 

Prima di fornire una breve ricognizione di queste raccomandazioni, è importante ricordare che allo 
stato attuale tali linee guida costituiscono più dei parametri standard di riferimento che delle 
raccomandazioni diagnostico-terapeutiche definite in modo univoco. Il dibattito sulla loro 
interpretazione, dato lo stato di conoscenza della patologia, a tutt’oggi è ancora aperto. Tale 
situazione di incertezza è inoltre acuita dall’assenza di definizioni ufficiali in merito ai livelli 
standard di stadiazione della patologia, che permetterebbero una più chiara identificazione delle 
modalità e dei fabbisogni gestionali socio-sanitari-assistenziali, funzionali alle diverse fasi di 
engravescenza.  
 

Linee guida AAN  

La Quality Standards Subcommittee (QSS) dell’American Academy of Neurology (d’ora in poi, 
AAN) è l’organo principale, riconosciuto dalla comunità professionale internazionale, che ha 
sviluppato le raccomandazioni per il personale medico. Dopo la prima edizione del 1999, l’AAN il 
13 ottobre 2009 su Neurology (N. 73, pp. 1218-1233) ha pubblicato le nuove linee guida per la 
SLA:  
 

– The Care of the Patient with Amyotrophic Lateral Sclerosis: Drug, Nutritional, and 
Respiratory Therapies (an evidence-based review) 

– The Care of the Patient with Amyotrophic Lateral Sclerosis: Multidisciplinary Care, 
Symptom Management, and Cognitive/Behavioral Impairment (an evidence-based review)  

 
«Nell'attesa di una cura, le persone affette da SLA devono sapere che molto può essere fatto per 
aumentare l'aspettativa di vita e migliorarne le condizioni» ha affermato uno degli autori delle linee 

                                                
9 I principali riferimenti bibliografici in merito all’attività del World Federation of Neurology Research Group on 
Neuromuscular Diseases Subcommittee on Motor Neuron Disease sono: The El Escorial Criteria for the diagnosis of 
amyotrophic lateral sclerosis, J Neurol Sci., N. 124 (Suppl), 1994, pp. 96–107; El Escorial Revisited: Revised Criteria 
for the Diagnosis of Amyotrophic Lateral Sclerosis, World Federation of Neurology (http://www.wfnals.org/), 1998; 
Airlie House Guidelines: therapeutic trials in amyotrophic lateral sclerosis, J Neurol Sci, N. 129(Suppl), 1998, pp. 1–
10; Consensus Guidelines for the Design and Implementation of Clinical Trials in ALS, (1998) World Federation of 
Neurology (http://www.wfnals.org/). Le linee guida della “Quality Standards Committee of the American Academy of 
Neurology”: Practice advisory on the treatment of amyotrophic lateral sclerosis with riluzole, Neurology, N. 49, 1997, 
pp. 657–9; Practice parameter: the care of the patient with amyotrophic lateral sclerosis (an evidence based review), 
Neurology, N. 52, 1999, pp.1311–23. Vi sono poi delle linee guida elaborate dal Gruppo di ricerca del governo inglese: 
“MND Advisory Group”, Guidelines for the management of motor neurone disease (MND). Endorsed by Council of the 
Association of British Neurologists and circulated to members June 1999.  
Sui documenti in merito agli standard e agli studi clinici: Brinkman JR, Andres P, Mendoza M, et al. Guidelines for the 
use and performance of quantitative outcome measures in ALS clinical trials. Document circulated to participants of 
1994 Airlie House Workshop, 1995; Traynor BJ, Codd MB, Corr B, et al.. Clinical features of amyotrophic lateral 
sclerosis according to the El Escorial and Airlie House diagnostic criteria, Arch Neurol, N. 57, 2000, pp.1171–6; 
Jenkinson C, Fitzpatrick R, Brennan C, et al., Evidence for the validity and reliability of the ALS assessment 
questionnaire: the ALSAQ-40, ALS and other motor neuron disorders, N. 1, 1999, pp. 33–40; Miller RG, Mitchell JD, 
Moore D., Riluzole for amyotrophic lateral sclerosis (ALS)/motor neuron disease (MND), The Cochrane Library, Issue 
2, 2000. Oxford: Update Software.  
Per una revisione critica di questa letteratura, antecedente all’ultima pubblicazione delle linee guida del marzo 2009, 
cfr. J. D. Mitchell, Guidelines in motor neurone disease (MND)/amyotrophic lateral sclerosis (ALS) – from diagnosis to 
patient care, J Neurol, N. 247 [Suppl 6], 2000, pp.VI/7–VI/12. 
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guida, Robert G. Miller, del Dipartimento di Neurologia al California Pacific Medical Center (San 
Francisco) e membro della American Academy of Neurology. Infatti, nonostante i progressi nella 
comprensione della fisiopatologia della SLA abbiano stimolato lo sviluppo di nuove terapie 
farmacologiche, ad oggi il trattamento per i pazienti affetti da SLA rimane incentrato nella gestione 
sintomatica. I parametri pratici presentati dall’ANN sono quindi stati sviluppati per migliorare 
l'assistenza e la qualità della vita delle persone con SLA, fornendo una base razionale comune per la 
gestione della malattia.  
 
I parametri messi a punto da questo gruppo di lavoro multidisciplinare, composto da specialisti, con 
nota e riconosciuta esperienza e conoscenza della SLA, e pazienti, si concentrano su cinque aree 
tematiche:  

a) comunicazione al paziente e alla famiglia della diagnosi e della prognosi della SLA 
(Breaking the News)  

b) trattamento sintomatico 
c) alimentazione e decisioni circa la gastroscopia endoscopica percutanea (PEG) 
d) insufficienza respiratoria e ventilazione meccanica 
e) anticipazione delle decisioni e delle cure palliative  

 
Per contribuire al raggiungimento di questi obiettivi, sono stati sviluppati alcuni principi 
guida/attributi di cura. 

– Massima priorità dovrebbe essere destinata alla tutela dell’autodeterminazione o 
autonomia del paziente, quale assunto di fondo nella relazione terapeutica, tra esperti-
paziente. Nell’informare come nel prendersi cura del paziente dovrebbero essere tenuti in 
massima considerazione il contesto culturale e psico-sociale del paziente e della famiglia.  

– I pazienti e le famiglie hanno bisogno di essere informati in modo appropriato, nei tempi 
e nei modi corretti e utili all’elaborare decisioni personali, al fine di potere essere 
preparati in anticipo a gestire i momenti cruciali della malattia, in particolare per la gestione 
respiratoria. Il processo decisionale, inoltre, è un processo di carattere intrinsecamente 
dinamico che, pertanto, può essere soggetto a revisioni in sinergia con l’aggravarsi della 
patologia.  

– Il medico, di concerto con gli altri operatori sanitari, dovrebbe indirizzare e aver 
consapevolezza del continuum integrale di cure spettante al paziente con SLA e, quindi, 
alimentare la relazione terapeutica dalla diagnosi, attraverso le cure palliative, fino 
alla fase terminale della malattia.  

– Le discussioni riguardo alle indicazioni terapeutiche da anticipare dovrebbero essere 
introdotte dal medico e riprese a intervalli regolari di non più di 6 mesi. Allo stesso 
modo, l’aiuto e il sostegno ai pazienti a capire le questioni da affrontare nella fase terminale 
della malattia dovrebbero essere effettuati in modo tempestivo ed empatico.  
 

a) Breaking the news: comunicare la diagnosi 
Informare il paziente e la famiglia di una diagnosi di SLA è un compito arduo per il medico. 
Se non eseguita correttamente, tuttavia, l'effetto può essere devastante: i rischi impliciti più 
significativi sono tanto quello di lasciare il paziente con un senso di abbandono quanto di 
distruggere ogni possibile alleanza terapeutica tra paziente e medico [45]. 
Raccomandazioni (AAN): Le raccomandazioni per comunicare la diagnosi si basano sulle 
indicazioni presenti in letteratura (i.e. in oncologia) e sulle opinioni degli esperti: 
– Il medico deve fornire al paziente la diagnosi, discutendone le sue implicazioni, in 

modo da rispettare il contesto socio-culturale della persona nel processo di 
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comunicazione e accertandosi se il paziente desidera ricevere informazioni o preferisce 
che le informazioni siano comunicate a un membro della famiglia (Linee guida)10;  

– La diagnosi deve sempre essere riportata di persona e mai per telefono o altri mezzi 
indiretti (Linee guida);  

– È utile fornire del materiale informativo stampato sulla malattia, sulle forme di 
sostegno e sulle organizzazioni dei pazienti (Linee guida), nonché una lettera o un 
messaggio audio che riassuma ciò che il medico ha presentato (Opzione); 

– Evitare di: non comunicare la diagnosi, fornire informazioni insufficienti, fornire 
informazioni in modo freddo e perentorio, togliendo completamente o non dando 
alcuna speranza (Linee guida). 

 
Raccomandazioni per la ricerca: Sono necessarie delle surveys o studi controllati per la 
SLA, al fine di  

1) valutare le percezioni dei pazienti e dei caregivers in ogni momento della 
comunicazione per aiutare e facilitare questo processo; 

2) determinare se le raccomandazioni correnti sulla comunicazione della diagnosi siano 
efficaci in termini di risultati (focalizzandosi sulla capacità del paziente di attuare 
strategie di coping); 

3) stimare l'impatto della cultura e dell'ambiente sociale sulle modalità di 
comunicazione; 

4) inserire lo studio di tecniche di comunicazione nei curricula formativi dei medici e 
valutarne l’attuazione. 

 
b) Gestione dei sintomi  

La finalità eminente della gestione dei sintomi è quella di migliorare la qualità della vita del 
paziente, della famiglia, e dello stesso provider di cure mediche. Sintomi più evidenti che 
impattano sulla qualità di vita del paziente includono la scialorrea, gli effetti pseudobulbari, i 
disturbi del linguaggio, i disturbi del sonno, la stanchezza, la depressione, le difficoltà nelle 
attività della vita quotidiana e la deambulazione (cfr. tavola sinottica sintomi-interventi, 
Appendice B).  
 

c) Nutrizione  
Una anamnesi attenta del vissuto e delle condizioni del paziente dovrebbe essere ottenuta ad 
ogni visita tale da permettere di identificare i sintomi della disfagia. Non esiste un unico test 
per rilevare la disfagia nei pazienti affetti da SLA. Altri aspetti correlati, come ad esempio, 
la frequenza di inalazione, la consistenza dei cibi che causano problemi, la durata dei pasti, 
la stanchezza mentre si mangia, possono essere importanti sintomi rivelatori.  
 
La gestione iniziale della disfagia nei pazienti affetti da SLA richiede un cambiamento della 
dieta rispetto alla consistenza del cibo (miscelazione dei solidi, l'aggiunta di addensanti per i 
liquidi) e un lavoro di coaching insieme a un logopedista (educazione dedicata a speciali 
tecniche di deglutizione, ad esempio supraglottica). Quando o se questi rimedi non sono 
efficaci, allora si consiglia di valutare il posizionamento della PEG (gastrostomia 
endoscopica percutanea). Questa decisione si basa solitamente sulla progressione della 
disfagia e sulla preoccupazione della famiglia di fronteggiare le difficoltà di alimentazione. 

                                                
10 L’AAN classifica le raccomandazioni per la gestione dei pazienti con SLA secondo tre livelli, che rifettono il livello 
di certezza clinica basata su evidenze di studi condotti e riportate in letteratura: 
- Standard: principi che riflettono alti livelli di certezza, basati su forti evidenze (I classe) riscontrate negli studi; 
- Guideline: principi che riflettono certezze cliniche moderate (II classe di evidenze); 
- Opzionale: strategie terapeutiche/gestionali il cui grado di certezza è inconsistente o dove persistono pareri 

discordanti. 
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Col progredire della disfagia, la PEG dovrebbe essere considerata come un percorso 
alternativo o complementare per la nutrizione orale. I benefici immediati sono: un adeguato 
apporto nutrizionale, la stabilizzazione del peso e un percorso alternativo per l’assunzione di 
farmaci. Le persone con PEG spesso, nelle fasi iniziali, possono continuare ad ingoiare 
alcuni liquidi e solidi. Pazienti e famiglie sono generalmente complianti per quanto riguarda 
la PEG – sebbene l'impatto della PEG sulla qualità di vita nella SLA non è ancora stato 
studiato in dettaglio.  
 
In particolare, la PEG è indicata quando i pazienti con SLA presentano sintomi acuti di 
disfagia associata ad una perdita accelerata di peso (scende del 10% rispetto al peso pre-
diagnostico o basale) per l’insufficiente apporto calorico, la disidratazione o la difficoltà a 
terminare i pasti a causa del soffocamento. Il momento adatto per l’inserimento della PEG, 
in ogni caso, dovrebbe essere valutato in sinergia con una valutazione della condizione 
polmonare: nella SLA, infatti, la raccomandazione per la PEG dovrebbe essere fatta prima 
che la Capacità Vitale Forzata (FVC) scenda al di sotto del 50% del valore predetto e non in 
fase pre-terminale.  
 
L'insorgenza della disfagia può coincidere con lo sviluppo insidioso di insufficienza 
respiratoria, che è il principale fattore di sopravvivenza nella SLA. Poiché l'inserimento del 
tubo della PEG richiede di solito la sedazione procedurale, è fondamentale conoscere la 
capacità respiratoria del paziente e monitorare la saturazione di ossigeno. Per minimizzare 
tali rischi, le esperienze ad oggi condotte indicano che la PEG dovrebbe essere inserita 
prima che la Capacità Vitale (VC) scenda al di sotto del 50% del valore predetto. Tra le 
complicanze in fase di posizionamento della PEG, si può dare: spasmo laringeo transitorio 
(7,2%), infezioni localizzate (6,6%), emorragia gastrica (da 1 a 4%), fino al fallimento nel 
posizionamento della PEG a causa di difficoltà tecniche (da 1 a 9%) e alla morte per arresto 
respiratorio (1,9%).  
Secondo alcuni studi, l'inserimento della PEG può prolungare la sopravvivenza: i pazienti 
con PEG vivono in media da 1 a 4 mesi in più rispetto ai pazienti che hanno rifiutato o che 
non sono stati ritenuti idonei alla PEG. Questo vantaggio nella sopravvivenza è risultato 
maggiore nei pazienti con una VC inferiore al 50% al momento dell’inserzione della PEG. 
Tuttavia, i soggetti di controllo in questi studi non sono stati randomizzati e altri fattori, che 
potrebbero influenzare la sopravvivenza (come la depressione), non sono state valutati in 
modo sistematico.  
 
Raccomandazioni (AAN) 

1) La PEG è indicata per pazienti affetti da SLA che mostrano sintomi di disfagia e 
deve essere considerata poco dopo la comparsa di tali sintomi (Linee guida) 

2) Per ottimizzarne la sicurezza e l’efficacia, la PEG dovrebbe essere proposta e inserita 
quando i pazienti hanno ancora un valore di VC superiore al 50% del predetto valore 
(Linee guida) 

 
Raccomandazioni per la ricerca:  

1) Stabilire i requisiti per l’apporto di liquidi e calorie nei pazienti con SLA ai diversi 
stadi della malattia; 

2) Valutare l'incidenza dell’utilizzo della PEG nella SLA e della polmonite ab ingestis 
dopo la PEG;  

3) Misurare l'effetto del posizionamento della PEG sulla sopravvivenza e sulla qualità 
della vita nella SLA; 

4) Studiare il processo decisionale per capire quali fattori sono importanti per i pazienti; 
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5) Promuovere la comprensione dei problemi nutrizionali e standardizzare la cura 
nutrizionale per facilitare la pianificazione futura degli studi clinici e delle meta-
analisi per nuovi farmaci per la SLA; 

6) Valutare l'efficacia della laringectomia conservativa per la polmonite ab ingestis 
ricorrente nei pazienti afoni; 

7) Studiare l'impatto delle indicazioni anticipate del medico rispetto al collocamento 
della PEG nel decorso della malattia. 
 

d) Gestione ventilatoria  
L’assistenza respiratoria rappresenta la sfida più grande sia per il paziente con SLA che per 
il medico. Decidere quando iniziare la ventilazione meccanica non invasiva è un fattore 
critico a causa del rischio di morte improvvisa o di determinare una dipendenza totale dal 
ventilatore senza la dovuta e consapevole programmazione. La comprensione precoce delle 
preferenze del paziente, in questo senso, contribuisce nettamente a garantire una 
pianificazione accurata e tempestiva.  
I primi segni e sintomi di debolezza dei muscoli respiratori sono sottili e facilmente 
trascurati, se non richiesto in modo specifico. I sintomi comprendono dispnea da sforzo, 
dispnea in posizione supina, forte stanchezza, disturbi del sonno (frequenti risvegli notturni, 
l'eccessiva sonnolenza diurna) ed emicranie mattutine. 
 
Non ci sono evidenze su quali siano i migliori test per rilevare i primi segni di imminente 
insufficienza respiratoria. Probabilmente il parametro polmonare più sensibile per rilevare la 
debolezza precoce dei muscoli respiratori (insufficienza respiratoria) è la massima pressione 
inspiratoria, ma nessuno studio ne prova la sua efficacia nella SLA. Il valore della Capacità 
Vitale (VC) in posizione eretta e supina (per una precoce identificazione della debolezza 
diaframmatica) sono utili nel monitoraggio del declino della funzione respiratoria. La VC, 
pertanto, deve essere monitorata nei pazienti affetti da SLA (anche se non sono pubblicati 
dati che indichino con quale frequenza debba essere eseguita). L’ossimetria notturna è utile 
per valutare l’ipoventilazione notturna. Una polisomnigrafia completa può essere un test 
alternativo, ma non necessario nella maggior parte dei pazienti. Una diminuzione della VC 
al 50% del predetto valore è spesso associata con sintomi respiratori. Tuttavia, anche in 
assenza di sintomi, quando la VC scende a questo livello, è bene adottare e prevenire una 
pianificazione con il paziente per gli interventi da adottare. Un livello di VC inferiore al 25 o 
al 30% del valore predetto indica un rischio significativo di imminente insufficienza 
respiratoria o morte. Nella SLA con esordio bulbare aumenta il rischio di polmonite ab 
ingestis, e un’infezione respiratoria acuta può precipitare improvvisamente bloccando le vie 
respiratorie. 
 
La compromissione della funzione ventilatoria, prevista nel decorso della SLA, si è 
verificata talvolta subito dopo l'insorgenza dei sintomi. I pazienti, le famiglie ed i medici, in 
questi casi, devono quindi considerare un supporto ventilatorio cronico. Pazienti e medici 
considerano spesso la ventilazione non invasiva più desiderabile della ventilazione invasiva 
con tracheostomia. Inoltre, la ventilazione non invasiva offre un diretto beneficio clinico per 
il paziente. Numerosi studi, infatti, mostrano che la ventilazione non invasiva migliora i 
sintomi di ipoventilazione, influenzando così la qualità della vita e aumentando la 
sopravvivenza dei pazienti con SLA di alcuni mesi.  
La ventilazione invasiva può aumentare la sopravvivenza in modo più efficace, ma con un 
onere finanziario e di cura maggiore. La perdita di tono muscolare bulbare e la difficoltà di 
rimuovere le secrezioni riduce la tolleranza della ventilazione non invasiva, ponendo dei 
limiti a questo tipo di ventilazione. I pazienti con SLA bulbare, pertanto, potrebbero non 
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tollerare la ventilazione non invasiva, e la ventilazione invasiva dovrebbe essere presa in 
considerazione come unico rimedio. 
Quando un paziente non può più tollerare la ventilazione non invasiva a pressione positiva o 
questa stessa non risulta efficace, il paziente deve scegliere tra la ventilazione invasiva con 
tracheostomia o le cure palliative. Esistono poche prove nei pazienti affetti da SLA che 
diano indicazioni in merito al processo decisionale, ovvero se i pazienti che hanno 
sperimentato la ventilazione non invasiva propendano poi a non volere la ventilazione 
invasiva quando la prima diventa inefficace. Non solo, alcuni pazienti risultano sottoposti a 
ventilazione invasiva a lungo termine, dopo un ricovero d'urgenza, in assenza altresì di 
precise programmazioni. I risultati di questi studi suggeriscono piuttosto che una 
precedente esperienza con la ventilazione non invasiva rappresenta un supporto per la 
decisione del paziente e della famiglia se o meno procedere alla ventilazione invasiva, 
ma su questo punto non c’è ancora certezza. 
 
I pazienti affetti da SLA, che dipendono a lungo termine dalla ventilazione invasiva o non 
invasiva, sia a tempo pieno che in regime di part-time, possono usufruire di una buona 
qualità di vita: solo pochi pazienti rifiutano la ventilazione. In generale, gli studi su questo 
aspetto mostrano la necessità che la decisione e il posizionamento del supporto ventilatorio 
siano discussi direttamente con ogni paziente con SLA, con largo anticipo e preparando il 
momento di insorgenza dell’insufficienza respiratoria.  
I pazienti con SLA dipendenti dal ventilatore non risultano più psicologicamente “depressi” 
rispetto ai pazienti affetti da SLA che non siano in stato di dipendenza respiratoria 
meccanica. Inoltre, poiché la soddisfazione del paziente risulta superiore nei casi di 
ventilazione non invasiva piuttosto che invasiva, la ventilazione non invasiva dovrebbe 
essere considerata prima e più attentamente della tracheostomia. I pazienti in stato di 
ventilazione invasiva cronica, e le loro famiglie, sopportano un significativo carico 
finanziario, sociale ed emozionale: i costi e i possibili benefici, quindi, dovrebbero essere 
discussi apertamente e onestamente con il paziente e la famiglia.  
Durante la degenerazione della SLA, la maggior parte dei pazienti che scelgono un 
ventilatore ne diventano completamente dipendenti. Purtroppo, nello stadio più acuto 
della malattia, il paziente può diventare incapace di comunicare: pertanto è fondamentale 
concordare, prima di questo punto, in quali circostanze sospendere l’uso del ventilatore.  
Sebbene non ci siano studi comparativi rigorosi che abbiano determinato un metodo ottimale 
per sospendere l’uso della ventilazione meccanica, esistono alcuni studi retrospettivi, non in 
casi di SLA, che forniscono informazioni su come effettuare questa procedura importante in 
modo “umano”. Le evidenze di questi studi provengono da profonde esperienze maturate nel 
campo della terapia intensiva con pazienti intubati, in cui il paziente o la famiglia ha 
accettato di ritirare la ventilazione meccanica in assenza di ragionevoli speranze di recupero. 
Da queste esperienze, viene suggerita l’importanza di un approccio graduale. Come definito 
dal principio del "doppio effetto", l'intenzione è quella di alleviare le sofferenze e non di 
accelerare la morte, anche se questo può avvenire in conseguenza. Quando si avvia la 
sospensione della ventilazione, l'obiettivo primario è quello di mantenere in buone 
condizioni il paziente.  

 
Giuristi ed eticisti sostengono il diritto, secondo la capacità di intendere e volere di una 
persona competente, il paziente, a rifiutare o ad interrompere qualsiasi trattamento, 
compreso il mantenimento in vita e la ventilazione meccanica. Secondo l’AAN, gli operatori 
sanitari sono tenuti a rispettare queste richieste. In Italia, ad oggi è estremamente aperto il 
dibattito sulla interruzione dei trattamenti e della ventilazione. 
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Raccomandazioni (AAN) 

1) Monitorare i sintomi che indicano ipoventilazione. Esistono diverse misure della 
funzionalità polmonare (in particolare Capacità Vitale) che sono raccomandate per 
orientare la gestione e per determinare la prognosi, con la consapevolezza tuttavia 
che nessun singolo test è in grado di rilevare in modo affidabile l’ipoventilazione 
(Linee guida); 

2) Offrire il supporto ventilatorio non invasivo come un’efficace terapia iniziale per 
l’ipoventilazione cronica sintomatica e per prolungare la sopravvivenza nei pazienti 
affetti da SLA (Linee guida); 

3) Quando la sopravvivenza a lungo termine è l'obiettivo deciso, offrire la ventilazione 
invasiva e informare in modo completo paziente e famigliari degli oneri e dei 
benefici di questa scelta (Linee guida); 

4) In conformità con il principio di autonomia del paziente, i medici devono rispettare il 
diritto del paziente con SLA di rifiutare o sospendere qualsiasi trattamento, compresa 
la ventilazione meccanica (Linee guida); 

5) In fase di sospensione della ventilazione, ricorrere all'uso di oppiacei e ansiolitici 
adeguati per alleviare la dispnea e l'ansia (Linee guida). 

 
Raccomandazioni per la ricerca 

1) Studiare se la ventilazione non invasiva migliora la qualità della vita e prolunga la 
sopravvivenza nei pazienti con SLA;  

2) Identificare (a) se il supporto ventilatorio precoce può modificare la prognosi, (b) il 
momento ottimale per l’intervento ventilatorio e (c) se sia preferibile il supporto 
ventilatorio non invasivo;  

3) Studiare metodi di sospensione del supporto respiratorio, sia invasivo che non, nella 
SLA. 

 
e) Cure palliative  

Le possibilità di gestione della SLA non sono ancora soddisfacenti. Tuttavia il “nichilismo” 
terapeutico non è giustificato dato che è disponibile una vasta gamma di cure palliative11 per 
migliorare la qualità di vita dei pazienti e dei loro familiari.  
Il termine "palliative" deriva dal vocabolo latino "pallium" che significa "mantello", 
indumento usato per coprire e proteggere la persona. Intercalato nell'ambito della medicina, 
questo termine sta a significare tutte quelle iniziative che tendono a proteggere il malato 
inguaribile, perché sia sorretto e soccorso nelle sofferenze cui l'evolversi della malattia lo va 
sottoponendo.  
Gli obiettivi principali delle cure palliative sono:  

– Alleviare il dolore e gli altri sintomi disturbanti; 
– Integrare gli aspetti psicologici e spirituali nella cura del malato rispettandone la 

soggettività;  
– Promuovere la partecipazione attiva alle cure e la capacità di scelta autonoma del 

malato;  
– Offrire al malato gli ausili più idonei a ridurre la disabilità;  
– Offrire alla famiglia un sostegno per affrontare la malattia e il lutto;  

                                                
11 La Medicina Palliativa è quella parte della medicina che studia e applica le migliori modalità di cure, quando le 
terapie non sono più in grado di interrompere il procedere della malattia verso la morte. Il campo di applicazione delle 
cure palliative (CP) si è notevolmente ampliato recentemente, fino a comprendere nell'ultima definizione dell'OMS 
«ogni forma di assistenza attiva dei pazienti la cui malattia non risponde al trattamento curativo, al fine di migliorare la 
qualità di vita dei pazienti e dei loro familiari» [48]. 



37 

– Affermare la vita e considerare il morire come un processo naturale a compimento 
della vita;  

– Non affrettare, né posporre la morte.  
 
In sintesi, le cure palliative, oltre ad alleviare la sofferenza fisica, si propongono di 
promuovere globalmente la qualità di vita della persona malata, i cui bisogni non sono solo 
di ordine medico, ma comprendono l'ambito familiare, sociale, lavorativo, spirituale. 
Promuovere e valorizzare l'autonomia della persona malata, cioè la sua volontà e capacità di 
scelta libera e consapevole, è l'obiettivo fondamentale nell'approccio palliativo soprattutto 
perché una malattia grave mette sempre in crisi la persona, e spesso ne indebolisce la 
soggettività rendendola talora dipendente o addirittura passiva e incapace di scegliere. Porre 
la qualità di vita e i bisogni della persona, e non la sua malattia, al centro del programma di 
cura implica necessariamente che la soggettività del malato diventi la prima preoccupazione 
del medico e dell'équipe curante. Affinché possa esercitare la propria autonomia, il paziente 
deve essere correttamente informato: informazione e autonomia sono gli obiettivi 
fondamentali di ogni approccio palliativo.  
 
Le cure palliative sono in grado di fornire risposte multidimensionali, integrate, centrate sui 
bisogni della persona, ma soprattutto unitarie, integrando gli aspetti di contesto sociale, 
ambientale e psicologico. Le cure palliative devono essere quindi intese come un intervento 
complesso, multidisciplinare, condotto da vari specialisti riuniti in un'équipe, che 
collaborano con continuità nell'intento di migliorare la qualità di vita residua del malato, 
riducendo la sua sofferenza, e supportando anche la famiglia nell'assistenza.  
Date le sue caratteristiche cliniche, la SLA rappresenta un paradigma per le cure palliative in 
Neurologia. In tutto il mondo infatti si stanno avviando numerosi progetti volti ad allargare 
la base scientifica degli interventi palliativi nella SLA . Nel Regno Unito almeno il 75% 
delle unità per le cure palliative o il ricovero dei degenti sono coinvolte nell’assistenza dei 
pazienti affetti da SLA [46]. La cifra è più bassa, tra il 25 e il 50%, si registra nel resto 
d’Europa [47].  
 
È importante insistere sul fatto che le cure palliative non sono ristrette né al puro trattamento 
sintomatico né alla sola fase terminale della malattia: si tratta di un approccio 
multidisciplinare che inizia dal modo in cui la diagnosi viene comunicata e prosegue per 
tutta la durata della malattia fino al momento del lutto. L’obiettivo principale del trattamento 
sintomatico specifico per il paziente, in particolare negli stadi avanzati della malattia, deve 
essere il miglioramento della qualità di vita per il paziente. Altri obiettivi sono quelli di 
ridurre le complicanze, aumentare la sopravvivenza, migliorare lo stato funzionale e ridurre i 
tempi di ospedalizzazione. Le cure palliative presuppongono la consapevolezza del paziente 
e la sua partecipazione attiva al programma terapeutico. L’integrità delle funzioni cognitive, 
infatti, consente al paziente di essere protagonista delle scelte terapeutiche che lo riguardano, 
da quelle più semplici a quelle più difficili e impegnative, quali la gastrostomia (PEG) o la 
ventilazione (tracheostomia o ventilazione di supporto con BI-PAP). Gli interventi sono 
personalizzati e flessibili, centrati non sulla malattia ma sui reali bisogni del malato, al di là 
del bisogno di guarigione; l’efficacia degli interventi viene valutata in termini di 
miglioramento della qualità di vita. 
 
La molteplicità dei sintomi e delle problematiche connesse alla SLA, rende necessaria 
la presenza di un’équipe multidisciplinare (neurologo, pneumologo, psicologo, 
fisioterapista e infermiere specializzato), coinvolgendo anche un gran numero di figure 
professionali diverse (consulente medico, psicologo, operatore dell’Hospice, logopedista, 
infermiere, dietista, fisioterapista, terapista della deglutizione, terapista occupazionale, 
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assistente spirituale, parenti, associazioni laiche, assistente sociale, volontari) e, 
naturalmente, i membri della famiglia. 
 
Assistenza psicosociale 
Nelle cure palliative, come definite dall’OMS, «il controllo dei problemi psicologici, sociali 
e spirituali è di capitale importanza» [48]. L’assistenza psicosociale è spesso la più 
importante pietra angolare per le cure palliative nella SLA: essa può essere gestita solo dal 
medico, ma richiede un approccio multidisciplinare di gruppo. Questo lavoro di équipe è 
fondamentale: in qualsiasi momento, un diverso membro del gruppo può essere la persona 
più importante per il paziente affetto da SLA e la sua famiglia.  
Le stesse associazioni di ammalati12 sono in grado di dare assistenza e aiuto ai pazienti e alle 
loro famiglie, e dovrebbero essere coinvolte fin dalle primissime fasi. Il riferimento a un 
centro specializzato con un gruppo di lavoro interdisciplinare13 può alleggerire il carico del 
singolo neurologo e può anche rappresentare uno strumento per dare speranza. In base ai 
dati pubblicati, una larga fetta di pazienti affetti da SLA mostra interesse per il suicidio 
assistito dal medico [49, 50], che è spesso il risultato della paura di divenire un peso per la 
propria famiglia oppure della sensazione di isolamento e impotenza nei confronti del gruppo 
di assistenza medico.  
L’assistenza psicosociale ai familiari è altrettanto importante quanto quella al paziente [51, 
52]. Un problema particolarmente delicato riguarda le necessità e le paure dei bambini dei 
pazienti e il modo in cui si possono aiutare i pazienti nel loro ruolo di genitori. Un’altra sfera 
di importanza per i malati di SLA e i loro partner concerne l’intimità e la sessualità, che 
vengono generalmente trascurate [53]. 

 
Assistenza spirituale ed elaborazione del lutto 
Come per ogni malattia terminale, l’assistenza spirituale è molto importante, ma spesso 
rappresenta una parte trascurata delle cure palliative. La parola “spirituale” ha diverse 
implicazioni e tutte sfuggono a una definizione. Sykes [54] la definisce come “il bisogno di 
trovare un senso alla propria esistenza”, che può comportare o meno un substrato religioso 
istituzionale. Uno studio recente ha indicato che la spiritualità o la religiosità possono 
influire sull’uso della PEG o della respirazione non invasiva nella SLA, e possono essere 
motivo di conforto per i pazienti [55]. Sono stati riportati casi di pazienti le cui pratiche 
religiose hanno fortemente migliorato la capacità di convivere con la SLA.  
L’assistenza spirituale non si limita ai pazienti, ma dovrebbe comprendere l’intera famiglia 
come strumento per evitare i problemi durante la fase di lutto. I primi dati disponibili 
indicano che il lutto nei parenti dopo la morte di un paziente affetto da SLA è 
particolarmente grave e prolungato, da qui l’importanza di impostare un adeguato piano di 
sostegno psicologico. Il processo di lutto nella SLA in realtà inizia subito dopo la notizia 
della diagnosi, nella forma del cosiddetto “cordoglio anticipato”, e la comunicazione 
indelicata della diagnosi può incidere sull’adattamento psicologico al lutto [56].  
 
Il dolore nella SLA  
Sebbene le fibre sensitive di solito non risultino clinicamente coinvolte dal processo 
patologico della SLA, tra il 40 e il 73% dei pazienti fanno esperienza del dolore nelle fasi 
più avanzate della malattia. Il dolore può essere causato da stress osteoarticolare, rigidità 

                                                
12 Come l’Associazione Sclerosi Laterale Amiotrofica (AISLA) in Italia, la ALS Association (ALSA), la Muscular 
Dystrophy Association (MDA) negli Stati Uniti, la Motor Neurone Disease Association (MNDA) nel Regno Unito, la 
German Society for Neuromuscular Diseases in Germania etc. (un elenco mondiale delle associazioni relative alla SLA 
è disponibile al sito www.alsmndalliance.org).  
13 Una lista dei centri SLA esistenti in tutto il mondo è disponibile sul sito della Federazione Mondiale di Neurologia 
(WFN): www.wfnals.org. 
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delle articolazioni, crampi muscolari, pressione sulla pelle o ancora dall’immobilità delle 
articolazioni. Questi sintomi sono di solito trattati con farmaci anti-infiammatori non-
steroidei (FANS) e con la fisioterapia.  
Il paziente può non essere consapevole di quanto sia diventato grave il dolore e parlare solo 
di “fastidio”. Deve essere quindi posta particolare attenzione all’assistenza infermieristica 
(nursing) che comporta frequenti cambi di posizione del paziente, sia di giorno sia di notte. 
Se i FANS non sono sufficienti, dovrebbe essere iniziata una terapia a base di oppiacei in 
accordo con la scala dell’OMS [48], congiuntamente a un trattamento appropriato con 
farmaci antiemetici (per es. clorpromazina [Largactil®, Prozin®]) e lassativi. Tra i pazienti 
Hospice con SLA, circa l'80% ha riportato una buona risposta agli oppiacei [57, 58].  
Anche nel trattamento della dispnea, in fase terminale, le cure palliative rivestono 
un’importanza centrale. Il sollievo della dispnea, nelle cure palliative, ottenuto con la 
somministrazione di oppiacei ha dato buoni risultati nell’81% dei pazienti Hospice con SLA. 
Gli oppiacei, infatti, sono raccomandati per il trattamento della dispnea dalla AAN, in 
materia di assistenza neurologica dei pazienti terminali. Sebbene non sia stato studiato 
l’effetto nei pazienti con SLA, l'ossigeno costituisce un efficace trattamento per la dispnea 
nei pazienti affetti da cancro del polmone con patologie ipossiemiche restrittive.  
I pazienti che hanno attacchi di dispnea possono anche beneficiare di tecniche rilassanti per 
ridurre l'ansia. Gli attacchi di ansia causati dalla dispnea possono essere trattati con 
ansiolitici che agiscono a breve, come ad esempio 0,5-2,0 mg di lorazepam sublinguale. In 
alcuni studi prospettici non controllati sui malati di cancro si è mostrato che la 
clorpromazina (Torazina) contribuisce ad alleviare i sintomi di dispnea e, in altri studi, che 
anche l'agopuntura può essere utile nel trattamento della stessa. 
 
La fase di fine vita 
Un’indagine retrospettiva su 171 casi di SLA ha mostrato che oltre il 90% dei pazienti è 
morto serenamente, per la maggior parte durante il sonno, e nessuno di loro è morto per 
soffocamento. Se i pazienti con SLA non sono ventilati artificialmente, la morte sopravviene 
di solito in concomitanza con il passaggio dal sonno al coma a seguito dell’aumento 
dell’ipercapnia. In questa fase della malattia, gli sforzi devono essere diretti solo a 
mantenere il comfort del paziente [59].  
Se si manifestano irrequietezza o dispnea, dovrebbe essere somministrata morfina. Il 
dosaggio della morfina e degli ansiolitici dovrebbe essere aumentato fino a ottenere un 
controllo soddisfacente dei sintomi. Il rischio (di solito sovrastimato) che questi farmaci 
inducano una depressione respiratoria è irrilevante nella fase terminale, in base alla dottrina 
del “doppio effetto”. Può essere psicologicamente utile la somministrazione di ossigeno, ma 
di solito è di minore importanza. 
La maggior parte dei pazienti affetti da SLA desidera morire nella propria casa. Questo può 
essere raggiunto al meglio coinvolgendo il paziente in un programma di ricovero in Hospice, 
che può essere di aiuto ai pazienti e alle loro famiglie. Se la morte in casa non è possibile, 
dovrebbe essere preso in considerazione un ricovero in Hospice o in un’unità di cure 
palliative. I gruppi di lavoro in Hospice potranno assistere i familiari nella fase di lutto dopo 
la morte del paziente.  
 
Raccomandazioni per la gestione del dolore e terapie per la dispnea nelle fasi terminali della 
SLA (AAN):  

1) Utilizzare analgesici non-narcotici, farmaci anti-infiammatori e agenti antispastici 
per il trattamento iniziale del dolore in pazienti affetti da SLA (Opzionale); 

2) Gestire gli oppiacei liberamente, seguendo le linee guida dell'OMS, quando gli 
analgesici non-narcotici non sono efficaci (Linee guida); 
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3) Usare oppiacei, da soli o combinandoli con ossigeno supplementare, per il 
trattamento della dispnea a riposo nei pazienti affetti da SLA, nonostante il rischio di 
depressione respiratoria con dosi più alte (Linee guida);  

4) Si considerino la clorpromazina (Torazina) e l'agopuntura come possibile interventi 
(Opzionale).  
 

Raccomandazioni per la ricerca 
1) Studiare la prevalenza dei sintomi e la qualità della vita nella fase terminale della 

SLA; 
2) Verificare l'efficacia dei trattamenti attuali per le cure palliative; 
3) Sviluppare nuovi approcci terapeutici per i sintomi ALS terminale;  
4) Studiare l'effetto delle cure Hospice sulla qualità della vita dei pazienti affetti da SLA 

e delle famiglie; 
5) Confrontare l’Assistenza Domiciliare Hospice con l’ assistenza ospedaliera Hospice; 
6) Studiare il ruolo e l'impatto delle indicazioni anticipate sul processo di 

accompagnamento alla morte; 
7) Includere le cure palliative del paziente terminale nei curricula formativi dei medici; 
8) Esaminare l’impatto psicologico della SLA sui caregiver e gli operatori sanitari. 

 

Stadiazione della SLA  

Non esistendo allo stato attuale una stadiazione della SLA consolidata in letteratura legata al grado 
assistenziale, la Commissione Regionale per la SLA della Regione Lazio14 ha realizzato un modello 
assistenziale basato su un criterio di stadiazione centrato sull'identificazione dei bisogni del paziente 
con SLA secondo la combinazione di 4 aree sintomatiche: Respirazione – Nutrizione – Motricità – 
Comunicazione.  
La definizione di livelli di riferimento nel decorso della patologia risponde ad un’esigenza di 
razionalizzazione degli interventi assistenziali. Data la complessità dei sintomi connessi alla 
patologia, occorre evidenziare le quattro aree principali entro cui vanno concentrati gli interventi e 
identificare le possibili fisionomie di livello riscontrate nel combinarsi della sintomatologia. I livelli 
in tal modo definiti costruiscono un mero riferimento a fronte di un intervento che richiede sempre e 
comunque un’analisi dei bisogni della persona e del suo nucleo familiare, oltre ad un’attenta 
pianificazione degli interventi assistenziali che vanno individualizzati e sottoposti a frequenti 
aggiornamenti e rimodulazioni. 
Le aree si riferiscono alle capacità di ciascun paziente di muoversi, di respirare, di nutrirsi e di 
comunicare. Tuttavia, poiché esistono numerosissime combinazioni possibili, la commissione 
scientifica laziale ha proposto di valutare la malattia in riferimento all’engravescenza dei sintomi 
respiratori, associando ad essi le altre difficoltà che si presentano gradualmente nel paziente. Il 
discrimine dato dal fattore R (respirazione) è stato adottato, oltre che per il motivo evidente che ad 

                                                
14 Membri del Gruppo SLA Regione Lazio: dr. Edoardo TURI, rappresentante della Direzione Regionale 
Programmazione Sanitaria, Politiche della Prevenzione e Sicurezza Lavoro; sig.ra Berenice PUCCI, funzionario Area 
Soggetti Deboli ed integrazione Socio-sanitaria della Direzione Regionale Programmazione Sanitaria, Politiche della 
Prevenzione e Sicurezza Lavoro; dr. Mario BUSCAJONI, rappresentante medico Servizio Fisiopatologia Respiratoria 
Territoriale ASL RM D; dr. Stefano CADEMARTORI, rappresentante medico ASL Roma; dr. Luca CECCHINI, 
rappresentante medico Azienda Ospedaliera San Camillo Forlanini; dr. Alessandro GALANTINO, rappresentante 
servizio telemedicina Ospedale S. Pertini; dr. Mauro GRIGIONI, rappresentante ingegnere I.S.S. Dipartimento 
Tecnologia e Salute; dr. Mariano PENNISI, rappresentante medico Univ. Cattolica Gemelli; dr. Mauro PICHEZZI, 
rappresentante Associazione Viva la Vita Onlus; dr.ssa Rita ROBERTI rappresentante Agenzia Sanità Pubblica; dr. 
Mario SABATELLI, responsabile reparto di Neurologia dell’ospedale policlinico “A.Gemelli”; dr.ssa Marialaura 
SANTARELLI, rappresentante medico Azienda Osp. S. Filippo Neri; dr. Federico SCIARRA, rappresentante medico 
Unione Italiana Lotta Distrofia Muscolare. Protocollo assistenziale Lazio, 
http://www.wlavita.org/doc/Percorso_SLA_Lazio.pdf. 
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esso si lega la sopravvivenza del paziente, anche per il fatto che la malattia si presenta con esiti 
altamente variabili (spinale, bulbare, ecc.). Di fronte ad una così grande variabilità, non solo di 
esordio ma anche di progressione, la stadiazione della SLA è stata articolata in modo tale da 
contemplare la quasi totalità delle combinazioni possibili. 
La combinazione delle quattro aree ha portato all’identificazione di quattro stadi presentati nella 
tabella n. 3b, dal meno critico A al più complesso D, attraverso le varie fasi della patologia. La 
particolare natura dinamica dei sintomi della SLA rende lo schema elaborato assolutamente 
flessibile: non esiste una successione certa e predeterminata dei sintomi che coinvolgono le quattro 
aree, ma solo una casistica che consente di identificare 4 stadi di engravescenza. Indipendentemente 
dalla stadiazione, l’innumerevole possibilità di combinazione delle 4 aree richiede interventi mirati 
e individualizzati.  
Di seguito sono riportate le 4 aree di bisogno con associate, ad ognuna di esse, il grado di 
engravescenza. A valle è riportata la stadiazione, con la correlazione dei gradi di engravescanza per 
ogni area di bisogno. 
 
Tabella 3a: Aree di bisogno per la gestione del paziente con SLA, in relazione ai livelli di engravescenza15 
 

Aree di bisogno 
Respirazione R 
0. Normale 
1. Insufficienza restrittiva lieve (70%<CV<80%) 
2. Insufficienza restrittiva con indicazione alla NIV notturna (50%<CV<70%) 
3. NIV con necessità ventilazione notturna e diurna (12-18h) 
4. NIV/tracheostomia con dipendenza totale dalla ventilazione meccanica (24/h 
Motricità M 
0. Normale 
1. Difficoltà motorie che non interferiscono con lo stile di vita 
2. Difficoltà motorie che interferiscono con lo stile di vita ma non compromettono l’autonomia 
3. Difficoltà che compromettono l’autonomia senza necessità di assistenza continuativa 
4. Disabilità severa, dipendenza totale con necessità di assistenza continuativa 
Nutrizione N 
0. Alimentazione naturale 
1. Alimentazione che necessità di indicazioni nutrizionali 
2. Alimentazione che necessita di supplementazione nutrizionale 
3. Alimentazione artificiale 
Comunicazione C 
0. Normale 
1. Eloquio disartrico, ma comprensibile 
2. Anartria con possibilità di usare comunicatori semplici 
3. Anartria con possibilità di usare comunicatori ad alta tecnologia 
4. Anartria senza possibilità di usare comunicatori ad alta tecnologia 

 

                                                
15 Tratto dal documento della Regione Lazio, redatto dalla Commissione Regionale per la Sclerosi Laterale Amiotrofica 
[60] pp. 10 e ss.  
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Tabella 3b: i Quattro livelli di stadiazione della SLA (da A a D), definiti dalla combinazione dei valori attribuiti 
(da 0 a 4) alle rispettive aree di bisogno  
 

 
 
 
2.4 Qualità di vita nella SLA: non aggiungere tempo alla vita ma aggiungere vita al 
tempo 

La questione della qualità di vita rappresenta uno degli aspetti teoreticamente e clinicamente più 
complessi e significativi nella gestione della SLA: in assenza di cure efficaci, il processo 
degenerativo della malattia necessita di essere controbilanciato da un forte investimento sul ruolo 
della qualità di vita del paziente. In questo vettore, due sembrano essere gli aspetti più complessi 
per la definizione clinica e la comprensibilità in sé e nei suoi impatti della qualità di vita.  
Il dilemma della qualità di vita (Quality of Life – QoL) nella SLA comincia dalla sua definizione. 
Rispetto alla definizione condivisa dell'OMS, per cui la qualità di vita rappresenta "il benessere 
fisico, mentale e sociale e non solo l'assenza di malattia", nel caso delle patologie terminali e 
degenerative come la SLA, la difficoltà si insedia laddove queste diverse dimensioni si sviluppano 
in modo profondamente diverso a livello soggettivo, al punto da dover essere considerate in modo 
autonomo, frammentando la percezione integrale della persona. La concettualizzazione più diffusa 
della QoL tende a focalizzarsi sugli aspetti psico-sociali, oltre la dimensione della salute fisica. Per 
studiare la QoL nelle patologie terminali e degenerative, invece, gli studi odierni propendono nel 
distinguere tra la qualità dei vita legata alla salute (health-related), che riflette lo stato di salute del 
paziente, che può essere misurata anche attraverso parametri e strumenti clinici della funzionalità 
fisica, e la qualità di vita, che non tiene in conto i parametri medici. Una lettura di questo tipo, e gli 
studi conseguenti atti ad elaborare una testistica per la misurazione della QoL, è in corso da tempo 
ed esistono ormai numerosi test consolidati in letteratura, tuttavia nella SLA, la questione sembra 
essere più sottile e delicata: in questo caso, poiché la patologia lascia intatte le capacità cognitive a 
fronte di una completa paralisi fisica, lo studio sulla qualità di vita si deve orientare verso l'utilizzo 
si strumenti specifici in grado di rilevare la QoL in relazione alle due funzioni vitali fonadamentali 
(alimentazione e respirazione). In quest'ordine, si possono ricordare alcuni dei test per la QoL 
costruiti appositamente per la SLA o adattati da modelli elaborati per patologie affini: 
 
1) SIP/ALS-19: un questionario costituito da 19 item, tratti dal Sìckness Impact Profile, e basato su 

parametri definiti da clinici specialisti – i punteggi assegnati corrispondono a valori di misure di 
forza e funzione fisica. Per la SLA, questi parametri vengono individuati dal modello TQNE 
(Tufts Quantitative Neuromuscolar Examination). 

2) ALS Functional Rating Scale (ALSFRS): una scala con 10 item che delineano un valutazione 
delle funzioni bulbari, respiratorie e motorie, con punteggio da 0 a 40. In questo caso, il test 
risulta particolarmente affidabile quando la valutazione autosomministrata al paziente viene 
confrontata con i parametri clinici. 

3) MQOL, McGill Quality of Life questionnaire: nato originariamente per testare il benessere 
soggettivo nei pazienti oncologici, attraverso una focalizzazione sull'esperienza personale del 
paziente. In questo modo, lo sviluppo di questo strumento, ha portato a focalizzare i domini 
della sfera psicologica ed esistenziale dei pazienti (significato attribuito alla vita, capacità di 
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realizzazione personale, la precognizione del proprio futuro, il senso di vita), piuttosto che sugli 
aspetti della salute fisica, che comunque sono presenti.  

4) ALSAQ-40 e ALSAQ-5: sono i test più utilizzati nella pratica clinica, l’ALSAQ-40 è costituito 
di 78 item organizzati secondo cinque dimensioni che riflettono il benessere soggettivo del 
paziente con SLA: mobilità fisica, capacità e autonomia nello svolgere le attività quotidiane, 
alimentazione, comunicazione e reazioni emotive. 

 
In uno studio che ha incrociato questi modelli di testistica, ad eccezione dell'ALSAQ-40 e 
includendo un test sulla religiosità dei pazienti16, è risultato evidente che a seconda delle scale e dei 
test adottati, i risultati erano nettamente diversi: un’evidenza che testimonia come nonostante la 
degenerazione fisica, la qualità di vita dei pazienti registri comunque un buon livello. Questo studio 
quindi dimostra la mancanza di una linearità diretta tra misura della qualità di vita e forza/capacità 
fisiche della persona con SLA, ovvero una diversità tra i due livelli di QoL, totale e legata alla 
salute [58]. L'utilizzo di un test multi-dimensionale come il MQOL permette di ottenere una 
comprensione maggiore della nozione di qualità vita del paziente con SLA, coinvolgendo varie 
dimensioni, che diversamente non verrebbero prese in considerazione, in virtù della focalizzazione 
sugli aspetti fisici. Un questionario multi-dimensionale come il Mc-Gill, tuttavia, richiede maggiori 
attenzioni e verifiche, tra cui: alla prima somministrazione dovrebbe seguire uno studio 
approfondito dei diversi parametri, dove fondamentale risulta la dimensione spirituale oltre che la 
religiosità; l'iterazione del test più volte, la ripetizione longitudinale consente di vedere l'evoluzione 
della QoL nel tempo, con l'aggravarsi della patologia; infine, per comprendere a pieno lo status di 
un paziente con SLA è fondamentale che nell'indagine sulla QoL siano coinvolti anche i familiari.  
Ciaran O’Boyle ha definito la qualità della vita come “qualsiasi cosa il paziente definisce come 
tale” [71]: l’autore ha sviluppato una misura di QoL basata sui suggerimenti dati dai pazienti, la 
Schedule for the Evaluation of Individual Quality of Life – Direct Weighting (SEIQoL-DW). In uno 
studio randomizzato [72] questa scala è stata ritenuta dai pazienti affetti da SLA più valida e meno 
emotivamente disturbante sia del Sickness Impact Profile (SIP) sia del Short-Form-36 (SF-36), due 
questionari standard sulla QoL ampiamente usati nella ricerca e nelle sperimentazioni cliniche.  
 
Il dominio della QoL menzionato più di frequente dai pazienti è stato “la famiglia” (100%), mentre 
gli aspetti relativi alla salute sono stati percepiti come rilevanti per la QoL in circa la metà dei casi. 
Corrispondentemente, recenti studi hanno indicato che la QoL nella SLA dipende da fattori diversi 
dalla forza e da funzioni fisiche [73], con un particolare rilievo per le questioni esistenziali e 
spirituali [75].  
 
In un altro studio che ha coinvolto pazienti affetti da SLA ventilati [74], non vi è stata differenza 
nella QoL misurata secondo i questionari standard tra pazienti tracheostomizzati e quelli ventilati in 
modo non invasivo (NIV). Tuttavia, ulteriori domande hanno mostrato una differenza 
significativa nella QoL dei caregiver principali, (soprattutto i coniugi), con un onere emotivo 
significativo per chi assiste i pazienti tracheostomizzati: quasi un terzo di chi assiste questi 
ultimi (contro il 3% di chi assiste quelli con NIV) hanno definito la propria QoL come più 
bassa di quella dei pazienti affetti da SLA gravemente disabili che assistono. 
Questi dati, considerati congiuntamente, dovrebbero portare a una riconsiderazione del modo in cui 
la QoL è definita e accertata nelle cure palliative della SLA: il ruolo dello stato di salute può essere 
stato sovrastimato finora, e il ruolo della famiglia appare essere preminente. È possibile quindi 
argomentare che sarebbe utile integrare questi modelli di studio con le metodologie tratte dalla 
medicina – o cura – narrativa. Queste ultime infatti consentono uno studio più accurato sullo stato 
reale in cui si trova il paziente e il suo nucleo di riferimento: le scale psicometriche e funzionali 
della qualità di vita, infatti, offrono risposte applicabili generalmente alla popolazione (valutazione 
                                                
16 Idler Index of Religiosity (IIR): sono presentati quattro items di cui due relativi alla professione religiosa e due alla 
dimensione religiosa privata. 
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grezza), mentre gli stimoli della narrazione vanno più in profondità, comprendendo il singolo come 
persona [Marini, cap. 5 Medicina basata sulla narrazione, 62]. 
I pazienti affetti da SLA assistono alla loro progressiva debilitazione in piena lucidità mentale. 
Questa situazione viene considerata da molti neurologi come un incubo. Tuttavia, l’integrità delle 
funzioni cognitive offre a questi pazienti la possibilità di sviluppare dei meccanismi di coping che 
possono portarli ad accettare la malattia in modo sorprendentemente sereno. In effetti, la maggior 
parte degli operatori professionali che hanno a che fare con i pazienti di SLA e le loro famiglie 
sostiene che queste persone sono eccezionalmente piacevoli e cordiali e disponibili ai trattamenti di 
cura proposti. Questa osservazione, sebbene non spiegata, colpisce così tanto da essere stata 
oggetto di presentazioni ai convegni scientifici [75].  
 
 
2.5 Malattie rare: caratteristiche, classificazione, normativa17 

La Sclerosi Laterale Amiotrofica ha ottenuto il riconoscimento come malattia rara  con codice 
identificativo RFO100 in base al Decreto del Ministero della Sanità n. 279 del 18/05/2001. 
Una malattia è considerata rara quando ha una prevalenza nella popolazione generale inferiore ad 
una data soglia: l’Unione Europea nel "Programma d'azione comunitario sulle malattie rare 1999-
2003" ha definito tale soglia allo 0,05% della popolazione, ossia 1 caso su 2.000 abitanti. Altri Paesi 
possono adottare parametri leggermente diversi (negli Usa la soglia è parti allo 0,08%). Esistono 
patologie molto più rare, arrivando a frequenza di 1 caso su 100.000 persone (0,001%). 
Secondo i dati dell’OMS (2006), si stimano tra 6.000 e 7.000 le patologie classificate come rare, 
una cifra che cresce costantemente con l’avanzare della scienza medica e della ricerca genetica. La 
definizione di malattia rara fondata sulla sola prevalenza fa si che il termine includa patologie di 
origini e tipologie assai diverse: rare e congenite, infettive, tumorali, genetiche, degenerative. 
Tuttavia, la modalità di trasmissione predominante è quella genetica, identificabile per un difetto 
dell'acido nucleico, che si stima interessi l’80% di tutte le malattie rare. Può quindi accadere che 
patologie delle quali sia stata identificata la precisa eziologia vengano riconosciute non come 
varianti, ma come malattie con una propria dignità nosologica. Di contro, una malattia considerata 
inizialmente rara può diventare col tempo una malattia comune, ad esempio quando i sintomi non 
sono definiti e possono presentare difficoltà nella diagnosi oppure nel caso di malattie trasmissibili 
(come ad esempio l’AIDS). 
Il riferimento all’intera popolazione di un continente, come avviene in Europa, consente il 
verificarsi di situazioni particolari date dal fatto che una determinata patologia può essere diffusa 
localmente per motivi genetici, infettivi o ambientali. In questo caso la malattia, pur essendo 
globalmente rara e quindi definita tale, non lo sarà in particolari zone geografiche (ad esempio la 
Talassemia o Anemia Mediterranea). Su base continentale (UE), con una popolazione di circa 400 
milioni di abitanti, la stima di Eurordis (European Organisation for Rare Diseases) ipotizza un 
numero di malati rari compreso tra 24 e 36 milioni di persone. 
La quasi totalità delle malattie rare sono anche croniche e invalidanti, e il paziente affetto deve 
convivere con i sintomi e le difficoltà indotte per tutta la vita, spesso fin dalla nascita. In molti casi 
si tratta di patologie pericolose per la sopravvivenza del paziente, che riducono la speranza di vita 
media e che determinano una riduzione della qualità della vita. Durante il decorso della malattia, 
inoltre, il paziente si può spesso trovare a soffrire l’isolamento e l’incomprensione della comunità in 
cui vive a causa della mancanza di informazione e di conoscenza sulla patologia e sulle sue 
manifestazioni. 
 

                                                
17 Linkografia essenziale: Eurordis – European Organisation for Rare Diseases: www.eurordis.org; Istituto Superiore di 
Sanità – Centro Nazionale Malattie Rare: www.iss.it/cnmr; Portale sulle malattie rare dedicato ai famigliari: 
www.aidWeb.org; Federazione Italiana Malattie Rare (UNIAMO): www.uniamo.org; Elenco di malattie rare 
(OrphaNet): www.orpha.net; Associazione Rete Malattie Rare: www.retemalattierare.it. 
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2.5.1 Italia: D.M. 279 del 18.05.2001 “Regolamento per l’istituzione della rete nazionale 
delle malattie rare e di esenzione dalla partecipazione al costo delle relative prestazioni 
sanitarie”  
Il D.M. 279 e la successiva Circolare n. 13 del Ministero della Salute del 2001 costituiscono i due 
testi normativi fondamentali che regolano lo statuto, le disposizioni e le attività socio-sanitarie-
assistenziali previste per le malattie rare, allo scopo di garantire un’omogenea applicazione della 
disciplina delle esenzioni per malattia rara sul territorio nazionale ed assicurare la tutela dei 
cittadini. 
Le malattie che danno diritto all'esenzione sono individuate sulla base dei criteri dettati dal D.lgs. n. 
124/1998: gravità clinica, grado di invalidità e onerosità della quota di partecipazione derivante dal 
costo del relativo trattamento. Per le malattie rare un criterio ulteriore è rappresentato dai dati di 
prevalenza, secondo le indicazioni della normativa comunitaria (prevalenza inferiore a 5 
casi/100000 abitanti). Ai fini dell'esenzione, nel documento normativo sono state individuate 284 
malattie e 47 gruppi di malattie rare. Il provvedimento, inoltre, introduce ex-novo un sistema di 
codifica uniforme a livello nazionale che, ai fini dell'esenzione, consente di identificare in modo 
univoco le malattie, i gruppi di malattie, le condizioni e agevola le attività di verifica. Poiché i 
sistemi di classificazione delle malattie attualmente disponibili risultano insufficienti per 
identificare le singole malattie rare, è stato predisposto uno specifico codice alfanumerico che, 
rispettando l'ordine progressivo dei settori previsti dalla classificazione ICD-9-CM, permette 
eventuali confronti ed aggiornamenti.  
 
Il provvedimento prevede il diritto all'esenzione per le prestazioni individuate tra quelle incluse nei 
livelli essenziali e uniformi di assistenza nonché assoggettate alla partecipazione al costo ai sensi 
della normativa vigente (LEA)18. Le prestazioni erogabili in esenzione rispondono ai criteri di 
appropriatezza ai fini del monitoraggio dell'evoluzione della malattia e di efficacia ai fini della 
prevenzione dagli ulteriori aggravamenti (art. 5, comma 2 del d.lgs. n.124/1998). Il D.M. 279/2001, 
a causa della varietà e della complessità delle manifestazioni cliniche di ciascuna malattia rara, non 
definisce puntualmente le prestazioni erogabili in esenzione, ma prevede che siano erogate in 
esenzione tutte le prestazioni appropriate ed efficaci per il trattamento e il monitoraggio della 
malattia rara accertata e per la prevenzione degli ulteriori aggravamenti. 
In considerazione dell'onerosità e della complessità dell'iter diagnostico per le malattie rare, 
l'esenzione è estesa anche ad indagini volte all'accertamento delle malattie rare; ad indagini 
genetiche sui familiari dell'assistito, eventualmente necessarie per la diagnosi di malattia rara di 
origine genetica.  
 
Il diritto all'esenzione è riconosciuto dall'Azienda Sanitaria Locale di residenza dell'assistito sulla 
base della certificazione della malattia: tale attestato dà diritto a fruire, in tutto il territorio 
nazionale, di prestazioni in esenzione. Le prestazioni correlate alle malattie e alle condizioni 
identificate dal provvedimento, inoltre, sono erogabili in esenzione in qualsiasi regime di 
erogazione (e quindi anche in pronto soccorso, qualora norme regionali prevedano la partecipazione 
al costo per le prestazioni non seguite da ricovero). 
Per uniformare e garantire tale certificazione la normativa ha istituito una Rete per le Malattie 
Rare. Questa rete è costituita da: Centri interregionali o regionali con funzioni di coordinamento, 
Presidi di riferimento, in possesso di documentata esperienza in attività diagnostica o terapeutica 
specifica per le malattie o gruppi di malattie rare, nonché di idonea dotazione di strutture di 
supporto e di servizi complementari (i.e. servizi per l'emergenza e per la diagnostica biochimica e 

                                                
18 Le prestazioni di assistenza protesica e integrativa sono regolamentate dalle norme specifiche: per l’assistenza 
protesica d.m. 332/1999, d.m. 321/2001; per l'assistenza integrativa: d.m. 8 giugno 2001. Per le prestazioni connesse 
alle attività di donazione d'organo: l'esclusione dalla partecipazione al costo riguarda non solo le prestazioni connesse 
all'atto della donazione, ma anche quelle finalizzate al controllo della funzionalità dell'organo residuo. 
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genetico – molecolare), nonché le Aziende Sanitarie Locali ASL/ULSS - che costituiscono i punti 
di contatto tra la rete sanitaria e il cittadino. Il coordinamento nazionale è affidato al Centro 
Nazionale Malattie Rare, istituito presso l’Istituto Superiore di Sanità. I Centri di Coordinamento 
svolgono le seguenti funzioni: 

– Gestione del Registro Regionale delle Malattie Rare, coordinata con il Registro Nazionale;  
– Scambio di documentazione sulle malattie rare con gli altri Centri di Coordinamento e con 

gli organismi internazionali competenti;  
– Coordinamento dei Presidi della Rete, al fine di garantire la tempestiva diagnosi e 

l’appropriata terapia, qualora esistente, anche mediante l’adozione di specifici protocolli 
concordati;  

– Consulenza e supporto ai medici del Servizio Sanitario Nazionale sulle malattie rare e la 
disponibilità dei farmaci appropriati per il loro trattamento;  

– Collaborazione alle attività formative degli operatori sanitari e del volontariato e alle 
iniziative preventive; 

– Informazione ai cittadini e alle associazioni dei malati e dei loro familiari sulle malattie rare 
e la disponibilità dei farmaci. 
 

La diagnosi della malattia e il riconoscimento del diritto all'esenzione, prevede pertanto che essa 
venga certificata, secondo il codice identificativo, in uno dei Presidi della Rete o dei Centri 
identificati (pubblici o privati accreditati) in modo specifico sulla base di riconosciute competenze 
specialistiche in merito alla data patologia. I presidi della Rete, come previsto, assicurano 
l'erogazione in regime di esenzione delle prestazioni diagnostiche e, qualora necessarie, delle 
indagini genetiche sui familiari dell'assistito.  
Le certificazioni raccolte presso le ASL e i Presidi vengono quindi comunicate al Centro di 
riferimento regionale competenti, per l’implementazione dei Registri Regionali delle Malattie Rare 
(RRMR). I registri dovrebbero raccogliere dati anagrafici, anamnestici, clinici, strumentali, 
laboratoristici e relativi ai fattori di rischio e agli stili di vita dei soggetti affetti da malattie rare, ai 
fini di studio e di ricerca scientifica in campo epidemiologico, medico e biomedico. Il Registro 
nazionale è funzionalmente collegato con i registri interregionali e territoriali e, ove esistenti, con i 
registri internazionali.  
 

2.5.2 I farmaci orfani  
In regime di esenzione rientra anche l’assistenza farmaceutica, secondo il complesso dei 
provvedimenti della Commissione Unica del Farmaco, di cui all'articolo 7 del D.lgs. 266/1993 e 
successive modificazioni: le Regioni, sulla base del fabbisogno della propria popolazione, 
predispongono modalità di acquisizione e di distribuzione ai pazienti dei farmaci specifici, anche 
mediante la fornitura diretta da parte dei servizi farmaceutici pubblici (art. 6 D.M. 279/2001).  
Per molte malattie rare sia la diagnosi che il trattamento possono essere difficoltosi, sia per uno 
scarso livello di conoscenza medico-scientifica, sia per il poco interesse che le case farmaceutiche 
hanno e avrebbero nella ricerca e produzione di farmaci utilizzabili da pochi “clienti”. Per tali 
motivi si parla di farmaco orfano, cioè di farmaco probabilmente utile alla terapia di una malattia 
rara, ma non prodotto per cause commerciali.  
L’attenzione per le malattie rare a livello legislativo e amministrativo è relativamente recente. 
L’importanza di tale riconoscimento deriva dal fatto che il trattamento di una malattia rara, quando 
possibile, ha un costo per paziente molto più elevato di quello di una malattia comune e tende 
quindi a non essere mai inserito tra le priorità, a meno che la gravità della patologia o l’attivismo 
dei pazienti non la imponga all’attenzione. Per fronteggiare questa difficoltà, sono nate in alcuni 
Paesi diverse iniziative tese a incentivare le case farmaceutiche e gli istituti di ricerca nella messa a 
punto di prodotti o soluzioni specifiche. Stati Uniti (1983, Orphan Drug Act), Australia, Giappone e 
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Unione Europea si sono dotate di apposite legislazioni che favoriscono con agevolazioni fiscali e 
commerciali la creazione di medicinali orfani.  
 
La disponibilità dei farmaci orfani nel mondo è regolata da diverse Agenzie e regolamentate da 
specifiche normative. Per quanto riguarda le prime, presso l’EMEA (Agenzia Europea di 
Valutazione dei Medicinali) è operativo il Comitato per la Designazione dei Prodotti Medicinali 
Orfani (COMP). Il compito principale del COMP è di valutare i dossier degli sponsor per stabilire 
se un medicinale può ottenere la designazione di "orfano" e, in caso positivo, attivare le 
agevolazioni, i trial clinici e il monitoraggio richiesto per questi prodotti. Anche negli Stati Uniti, 
all’interno della Food and Drug Administration (FDA) è stato creato un apposito ufficio OOPD 
(Office of Orphan Products Development). L'elenco e le schede descrittivo/informative dei farmaci 
orfani designati dall'EMEA è disponibile presso il Registro Farmaci Orfani EMEA (Register of 
designated Orphan Medicinal Products19).  
 
In Europa è il Regolamento Europeo 141/2000/CE che ha dato avvio alla fase di definizione di 
interventi atti a istituire una procedura comunitaria per la designazione dei medicinali orfani e la 
definizione dell’offerta di incentivi per la ricerca, lo sviluppo e l'immissione in commercio dei 
medicinali così qualificati. Con tale regolamento, e il successivo 847/2000/CE, la Commissione 
Europea ha stabilito dei criteri per la designazione di un prodotto medicinale "orfano". I criteri 
fondamentali per la designazione sono riassunti di seguito per punti: 

a) Lo sponsor è in grado di dimostrare che il farmaco è destinato alla diagnosi, alla 
profilassi o alla terapia di un’affezione che comporta una minaccia per la vita o la 
debilitazione cronica e rara, o cronica e grave, e che in mancanza di incentivi, la 
commercializzazione di tale medicinale all'interno della Comunità non sia redditizia da 
giustificare l'investimento necessario; 

b) Non esistono metodi soddisfacenti di diagnosi, profilassi o terapia di tale affezione 
autorizzati nella Comunità oppure che, se tali metodi esistono, il medicinale in questione 
avrà effetti benefici significativi per le persone colpite. 

 
La designazione di farmaco orfano, al di là dell’accesso ai Fondi Biomed per la ricerca, permette di 
ottenere l’esclusività di mercato: lo sponsor può beneficiare dell’esclusività sul mercato per 10 anni 
e ottiene un’esenzione parziale o totale dal pagamento dei diritti percepiti dall’EMEA per il rilascio 
dell’autorizzazione all’immissione in commercio del farmaco orfano. In questo periodo, pertanto, 
non vengono designati né autorizzati all'immissione in commercio medicinali analoghi, con le 
stesse indicazioni terapeutiche. Può essere concessa un'autorizzazione all'immissione in commercio 
di un medicinale simile con le stesse indicazioni terapeutiche qualora si dimostri nella sua domanda 
che il secondo medicinale, benché simile al medicinale orfano già autorizzato, è più sicuro, più 
efficace o comunque clinicamente superiore. Il periodo di esclusività può essere ridotto a sei anni 
se, alla scadenza del quinto anno, risulta che il medicinale in questione non è più conforme ai criteri 
oppure nel caso in cui, sulla base dei dati disponibili, si dimostri che il rendimento è tale da non 
giustificare il mantenimento dell'esclusiva di mercato.  
 
In Italia, i farmaci orfani, per le loro caratteristiche terapeutiche, vengono erogati a carico del 
Servizio Sanitario Nazionale, entro i tetti di spesa farmaceutica programmati. I medicinali designati 
come orfani possono essere prescritti da strutture specializzate ospedaliere, universitarie o da istituti 
di ricovero e cura a carattere scientifico, sulla base di un piano terapeutico predisposto dalle stesse, 
previa acquisizione del consenso informato scritto del paziente. In ogni caso, la spesa è a carico 
dell’azienda sanitaria locale di residenza del paziente, che vi provvede nell’ambito 

                                                
19 http://ec.europa.eu/enterprise/sectors/pharmaceuticals/documents/community-register/html/orphreg.htm 
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dell’assegnazione del Fondo sanitario disposto dalla Regione tenendo conto della distribuzione sul 
territorio dei pazienti affetti da patologie rare.  
Il Registro dei farmaci orfani dell’EMEA contiene anche i prodotti farmaceutici autorizzati per il 
trattamento della SLA: in tabella n.4 sono riportati i farmaci autorizzati dal 2000, data d’istituzione 
del Registro, ad oggi.  
 
Tabella 4: Farmaci orfani (EMEA) per il trattamento  della SLA 
 

Principio attivo Sponsor 
N. designazione 
EU (AIC) 

N. EMEA Decisione /anno 

Xaliproden hydrochloride Sanofi-Aventis EU/3/00/015 EMEA/OD/29/00 
C(2001)109 of 
17/01/2001 

Cholest-4-en-3-one, oxime Trophos SA EU/3/06/397 EMEA/OD/30/06 
C(2006)3925 of 
28/08/2006 

Arimoclomol 
Wainwright Associates 
Ltd 

EU/3/06/406 EMEA/OD/53/06 
C(2006)5217 of 
26/10/2006 

Filgrastim 
Sygnis Bioscience 
GmbH & Co. KG 

EU/3/08/532 EMEA/OD/102/07 
C(2008)1303 of 
1/04/2008 

Sarsasapogenin Phytopharm plc EU/3/08/543 EMEA/OD/125/07 
C(2008)1883 of 
8/05/2008 

(6R)-4, 5, 6, 7-tetrahydro-N6-
propyl-2, 6-
benzothiazolediamine 
dihydrochloride monohydrate 

Knopp Neurosciences 
Sub Ltd 

EU/3/09/616 EMEA/OD/96/08 
C(2009)1526 of 
27/02/2009 

Talampanel Teva Pharma GmbH EU/3/09/646 EMEA/OD/12/09 
C(2009)4684 of 
12/06/2009 

 
Per quanto riguarda il Riluzolo - N. AIC EU/1/96/010/001 -, unico farmaco ad oggi raccomandato 
come efficace nel trattamento della SLA, il 10 giugno 1996 la Commissione europea ha rilasciato 
ad Aventis Pharma S.A. un’autorizzazione all’immissione in commercio per RILUTEK, valida in 
tutta l’Unione europea (procedura centralizzata AIC). Quest’autorizzazione all’immissione in 
commercio è stata rinnovata il 10 giugno 2006. Il Riluzolo quindi in Europa non ha ottenuto la 
designazione di farmaco orfano, ma l’autorizzazione al commercio: se anche in Giappone si trova 
una situazione analoga, negli Stati Uniti invece il Riluzolo è registrato come farmaco orfano 
(Numero Orpha – ORPHA 131088).  
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3. Percorso assistenziale per il malato SLA: un focus su Lombardia e 
Veneto 

 
3.1 Oltre le Linee Guida, verso un PDTA per la SLA  

Il quadro di sintesi clinico e gestionale sviluppato nel precedente capitolo è propedeutico a 
focalizzare l’obiettivo del Laboratorio: conoscere e sviluppare le best practices per la gestione della 
Sclerosi Laterale Amiotrofica (SLA), attraverso un modello di governance sanitaria.  
 
Nell'ultimo decennio, la gestione dei pazienti con SLA è profondamente cambiata. L'introduzione e 
l'ampia diffusione della nutrizione tramite PEG e la ventilazione non invasiva hanno in gran parte 
modificato l'approccio a due dei più gravi sintomi della SLA - disfagia e insufficienza respiratoria - 
permettendo un sostanziale miglioramento della sopravvivenza e, forse, della qualità di vita dei 
pazienti. Sul versante della gestione della malattia, si assiste sia ad un incremento nell’uso di 
farmaci sintomatici, sia al riconoscimento dell’importanza dell’alleanza terapeutica tra medico e 
paziente, ovvero della comunicazione e interazione col paziente e il caregiver nella partecipazione 
al processo decisionale. L’evoluzione di questi aspetti è stata all’origine dell’attività dell’American 
Academy of Neurology (AAN) nel definire le linee guida per la pratica clinica. Tuttavia, sebbene 
questi parametri siano ampiamente accettati dalla comunità professionale internazionale, ad oggi 
manca una conoscenza sulle reali modalità di cura della SLA e sull'atteggiamento dei neurologi e 
medici in genere verso la difficile gestione di questa patologia terminale. Non solo, bisogna ancora 
stabilire in quale misura tali parametri possano tradursi nella gestione effettiva dei pazienti con SLA 
in contesti culturali e sistemi sanitari profondamente diversi [61]. Le linee guida infatti 
costituiscono un modello di riferimento parziale rispetto alla gestione di una patologia complessa 
come la SLA: oltre all’evidenza scientifica delle linee guida, sono necessari dei protocolli 
organizzativi definiti rispetto al contesto di riferimento socio-sanitario e socio-familiare del 
paziente. La gestione assistenziale di una patologia multisistemica come la Sclerosi Laterale 
Amiotrofica comporta il bisogno di definire dei Percorsi Diagnostico, Terapeutico, Assistenziali e 
Riabilitativi flessibili, poiché la patologia ha un forte impatto sociale e coinvolge numerose figure 
mediche specialistiche e operatori sanitari in funzione della stadiazione, da coordinare e gestire sul 
singolo caso. In particolare occorre sottolineare le seguenti considerazioni: 

– La SLA è una malattia rara: al di là delle difficoltà di ricerca e dell’interesse ad investire 
nella scoperta di nuovi farmaci, è la mancanza di cultura ed esperienze specifiche, da parte 
degli operatori sanitari e non, ad ostacolare la possibilità di dare risposte adeguate e 
qualificate ai bisogni dei pazienti;  

– La SLA determina la perdita dell’autonomia: col progredire dei deficit muscolari 
l’intervento a domicilio assume un ruolo centrale nell’assistenza. L’assistenza sociale 
costituisce quindi un aiuto sostanziale per la persona nella quotidianità della propria vita;  

– La SLA determina una perdita della capacità di comunicare; 
– La SLA colpisce funzioni vitali; 
– La SLA comporta delle scelte individuali e responsabili: le scelte che, nel corso del 

progredire della malattia, la persona deve operare richiedono una piena informazione e una 
lucida consapevolezza. 

 
Il Percorso Diagnostico Terapeutico Assistenziale (d’ora in poi, PDTA) per specifiche condizioni 
cliniche è un piano di assistenza caratterizzato dall’elaborazione a livello locale, sulla base di 
raccomandazioni riconosciute, e con coinvolgimento multidisciplinare e multiprofessionale La 
realizzazione del PDTA richiede pertanto la programmazione di un collegamento in rete dei Presidi 
con i Servizi di Assistenza territoriali, che devono partecipare alla stesura dei PDTA per la parte di 
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assistenza sanitaria sul territorio e di “Gestione corrente” dei casi nel luogo di vita, di lavoro o di 
frequenza scolastica/universitaria, e con le associazioni di pazienti. 
La realizzazione di un PDTA consiste nell’identificare la sequenza degli atti diagnostico terapeutici 
da effettuare per raggiungere obiettivi di salute, definiti a priori, con lo scopo di ottenere gli 
obiettivi prefissati, attuando percorsi caratterizzati da livelli di efficienza e di efficacia ottimali.  
 
Oltre a garantire una qualità diagnostica ed assistenziale basata sulle competenze (good clinical 
practice), il PDTA risponde anche ad obiettivi di management, facilitando l’uso appropriato di 
risorse, riducendo i tempi per il raggiungimento della diagnosi e la presa in carico che, se 
propriamente attuate, si traducono anche in una razionalizzazione della spesa sanitaria. In sintesi, 
professionalità, capacità di gestione e clinical governance sono gli elementi essenziali per la 
realizzazione e implementazione del PDTA.  
Progettare in una visione di processo il Percorso Diagnostico Terapeutico Assistenziale per la SLA 
rappresenta pertanto un’esigenza fondamentale per rispondere ad un bisogno sociale, ma anche una 
sfida: la pluralità di competenze e attori coinvolti può costituire un paradigma della complessità e 
un significativo indicatore delle capacità di intervento assistenziale socio-sanitario – in sintesi, un 
modello di governance. Per raggiungere questo obiettivo, il Laboratorio stesso è stato progettato in 
modo da conoscere e dar voce a tutti gli attori coinvolti, o da coinvolgere, nella visione d’insieme 
del Percorso: Aziende Ospedaliere, Aziende Sanitarie Locali e soprattutto i pazienti stessi e le loro 
famiglie, ovvero i protagonisti attivi e passivi nel processo. In un’ottica di governance, infatti, 
ridisegnare il Percorso Diagnostico Terapeutico Assistenziale significa anzitutto mettere al cuore 
della programmazione sanitaria il paziente e il Suo bisogno di salute. Questa rivoluzione si traduce 
nell’idea della “presa in carico del paziente”: ovvero, una ridefinizione del percorso a partire dai 
bisogni di assistenza personali, contestualizzati a livello territoriale, socio-economico e relazionale.  
 
L’idea della “presa in carico del paziente” ha orientato l’attività di ricerca del Laboratorio nella 
progettazione metodologica dell’indagine field nelle regioni della Lombardia e del Veneto: il 
campione d’indagine infatti è di natura osservazionale, costruito nell’intenzionalità esplicita di 
coinvolgere Aziende Ospedaliere, ASL/ULSS, associazioni di pazienti, pazienti e familiari. In 
questo capitolo, presenteremo i risultati dell’indagine sul campo in modo strutturato e non analitico: 
partendo dall’impostazione di un PDTA per la SLA, verranno quindi indicizzate le diverse fasi, 
all’interno delle quali saranno presente le statistiche descrittive, rilevate attraverso i questionari e le 
testimonianze raccolte nelle interviste e negli item aperti o condizionati dei questionari. Questa 
impostazione metodologica risponde a due esigenze: da un lato, soddisfare la necessità informativa 
e conoscitiva sulle procedure e le strutture esistenti nelle due Regioni, dall’altro integrare tale flusso 
informativo in una visione di processo, in modo da metterne in luce criticità e opportunità di 
sviluppo.  
 
 
3.2 Diffusione della SLA in Italia: un focus su Lombardia e Veneto 

Il primo punto da portare all’attenzione rispetto agli obiettivi del Laboratorio SLA.N.C.I.O., ovvero 
sviluppare un processo di conoscenza sui Percorsi Diagnostico Terapeutico Assistenziali delle 
persone con SLA, investe il flusso informativo, la disponibilità di informazioni che consentano di 
dimensionare il fenomeno patologico e stimare il fabbisogno assistenziale, anche in termini di 
programmazione economico-sanitaria.  
 
Flussi informativi e pianificazione assistenziale rappresentano due aspetti centrali e funzionalmente 
co-implicati proprio nell’ambito delle malattie rare. Come si è visto, dalla fine degli anni ’90 in 
Europa, e conseguentemente in Italia, è stato avviato un programma di sviluppo e azione comune 
per le malattie rare orientato dall’intenzione di normare e mettere a sistema tre aspetti essenziali per 
la gestione di queste patologie:  
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– Conoscere la prevalenza e l’incidenza epidemiologica di queste patologie, mettendo a 
sistema dei registri coordinati a livello nazionale;  

– Definire criteri di certificazione diagnostica per uniformare i processi di diagnosi e 
certificazione attraverso l’identificazione di strutture specializzate in tali patologie (Rete per 
le Malattie Rare), consentendo da un lato di monitorare le attività dei servizi, i costi 
sostenuti, i percorsi assistenziali seguiti dai pazienti evidenziando eventuali disfunzioni della 
rete, dall’altro di ricostruire le storie naturali delle malattie e un notevole patrimonio di 
conoscenze utilizzabili anche per la ricerca clinica; 

– Monitorare l’utilizzo e la sperimentazione dei farmaci orfani. Infatti, nonostante siano stati 
autorizzati al commercio nel corso di questi anni diversi farmaci orfani, ed il loro numero sia 
in costante aumento, la risposta ai bisogni di trattamento delle malattie rare è tuttora limitata. 
Per quanto riguarda l’Italia, a giugno 2008 i farmaci orfani approvati risultavano 44, di cui 
30 in commercio in Italia e fra questi 25 indicati per il trattamento di malattie rare inserite 
nell’elenco allegato al D.M. n. 279/2001. A tal fine, sono in corso di progettazione e 
sperimentazione procedure per implementare dei sistemi di monitoraggio post-marketing dei 
farmaci orfani attraverso i processi di certificazione dei pazienti con malattie rare.  

 
La progettazione e definizione dei Percorsi Diagnostico Terapeutico Assistenziali per la SLA si 
colloca quindi all’interno di questo più ampio quadro di riferimento normativo e programmatico per 
la gestione delle malattie rare che, nonostante sia in piena fase di sperimentazione e 
implementazione, ha già promosso cambiamenti significativi, soprattutto sul fronte del riordino 
organizzativo e gestionale della programmazione sanitaria.  
 
L’attività del Registro Nazionale delle Malattie Rare è stata avviata a seguito del D.M. 279/2001, 
con la messa a sistema e predisposizione di un apposito sistema web-based denominato SMR 
(Sistema Malattie Rare). Attualmente tale sistema operativo è in fase di implementazione e non è 
ancora a regime, non avendo a disposizione i dati provenienti da tutte le Regioni italiane: pertanto, 
si farà qui esplicitamente riferimento ai dati e alle informazioni trasmesse durante il Convegno 
Nazionale del 7 ottobre 2009. In tale sede, è stata presentata l’attività svolta dal Centro Nazionale 
Malattie Rare dell’Istituto Superiore di Sanità in merito all’attuazione del Registro, declinata 
secondo tali obiettivi specifici:  

– Consentire la programmazione nazionale e regionale degli interventi sanitari, producendo 
evidenze epidemiologiche a supporto della definizione e dell’aggiornamento dei LEA 

– Svolgere attività di sorveglianza per le malattie rare, rilevando il numero di casi, l’intervallo 
tra l’esordio della sintomatologia e l’effettuazione della diagnosi  

– Rilevare la migrazione sanitaria dei pazienti 
– Promuovere il confronto tra operatori sanitari per la definizione di criteri diagnostici  

 
I dati attualmente disponibili presso il Registro Nazionale provengono dai dati amministrativi e non 
epidemiologici relativi alla certificazione dei codici di esenzione ai sensi del D.M. 279/2001, 
rilasciati dai centri di certificazione individuati nelle Reti per le Malattie Rare Regionali. Allo stato 
attuale, infatti, in assenza della messa a regime di protocolli di certificazione diagnostica uniformi 
non si può interpretare il dato amministrativo dei codici di esenzione rilasciati in termini di 
rilevazione epidemiologica, sulla prevalenza e incidenza delle malattie rare, senza incorre in 
possibili errori di campionamento, sovra o sottostimato.  
Secondo quanto denunciato dall’associazione Viva La Vita, infatti, in Italia non si conosce il 
numero esatto delle persone affette da Sclerosi Laterale Amiotrofica in quanto non esiste un registro 
nazionale che identifichi il loro numero reale e la distribuzione sul territorio. Esistono attualmente 
degli studi epidemiologici su alcune realtà regionali, ma non uno studio esteso su tutto il Paese. 
Pertanto, è possibile effettuare solo una valutazione generica della distribuzione territoriale della 
malattia in Italia, in funzione del tasso di prevalenza e di incidenza stimati in letteratura. Un simile 
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livello di stima è difficilmente attendibile in termini di accuratezza clinica ed epidemiologica: come 
si è visto, infatti, l’impossibilità di una diagnosi certa oltre la certificazione di dati clinici, acuita 
dalla varietà dei livelli universalmente adottati in letteratura, secondo la classificazione di El 
Escorial, nonché i differenti metodi di rilevazione statistico-epidemiologica, costituisce un limite 
superiore al rischio di un sotto-dimensionamento vs sovradimensionato epidemiologico della 
prevalenza della patologia. La stima basata sul tasso d’incidenza e prevalenza della SLA, adottando 
i parametri presenti in letteratura, sulla popolazione residente rappresenta quindi un parametro 
grossolano, assolutamente estraneo a ogni finalità indicativa in termini epidemiologici. Tuttavia, 
confrontare il tasso di prevalenza e di incidenza sulla popolazione con i dati effettivamente registrati 
e certificati, costituisce un utile esercizio ai fini del presente studio, di carattere gestionale rispetto 
alla patologia, e non clinico. Sebbene, infatti, la stima presenti un netto margine di errore, e un dato 
generico, tale stima può costituire un’utile rappresentazione del fabbisogno assistenziale di 
riferimento attraverso cui approfondire, incrociando altri parametri, le potenziali aree critiche dei 
territori oggetto di studio. 
 
Queste difficoltà verranno ora messe in evidenza entrando nello specifico della Sclerosi Laterale 
Amiotrofica (codice di esenzione RF0100), presentando sia i dati disponibili presso il Registro 
Nazionale delle Malattie Rare sia delle proiezioni di stima, sulla base dei dati riportati in letteratura, 
circa la distribuzione territoriale, la prevalenza e l’incidenza della SLA in Italia:  
 
Alla data del 30 settembre 2009, il Registro Nazionale delle Malattie Rare (RNMR) dispone dei 
seguenti dati in merito ai casi certificati di SLA con codice RF0100:  
 
Tabella 5: Casi certificati di SLA al 30/09/2009 nel RNMR 
 

Regioni che hanno segnalato i casi N. Casi certificati 
Lombardia  988 
Toscana 475 
Piemonte VdA 393 
Lazio 244 
Puglia 143 
Friuli Venezia Giulia 95 
Marche 32 
Basilicata 19 
Calabria 3 
Totale 2392 

Fonte: ISS, Registro Nazionale Malattie Rare 
 
La copertura del Registro Nazionale Malattie Rare, non essendo ancora completa, comporta una 
sottostima dell’incidenza: Sulla base di tali dati, infatti, risulta che l’incidenza in Italia è pari a 
0.73 casi su 100.00 abitanti. Elaborando una stima basata sui valori medi di incidenza e prevalenza 
riconosciuti in letteratura, possiamo dimensionare più realisticamente l’entità del fenomeno, come 
si evince nella tabella 620. 
 

                                                
20 Dati elaborati da Fondazione ISTUD, sulla base dei dati demografici di ISTAT (popolazione residente al 1 gennaio 
2009), e sulla base dei valori riportati in letteratura: Tasso di prevalenza media: 6 casi ogni 100.000 abitanti; Tasso di 
incidenza: 1,5- 2 casi ogni 100.000 abitanti all'anno; cfr. http://demo.istat.it/pop2009/index1.html 



53 

Tabella 6: Stima della distribuzione territoriale della prevalenza e incidenza della SLA in Italia 
 

REGIONI 
Popolazione residente 
(dati ISTAT 1/01/2009) 

SLA 
ATTESE 

NUOVE 
DIAGNOSI 

Lombardia 9.742.676 584,6 146,1 - 194,9 
Lazio 5.626.710 337,6 84,4 - 112,5 
Campania 5.812.962 348,8 87,1 - 116,3 
Sicilia 5.037.799 302,3 75,6 - 100,8 
Veneto 4.885.548 293,1 73,3 - 97,8 
Piemonte 4.432.571 265,9 66,5 - 88,7 
Emilia Romagna 4.337.979 260,2 65 - 86,8 
Puglia 4.079.702 244,8 61,2 - 81,6 
Toscana 3.707.818 222,5 55,6 - 74,2 
Calabria 2.008.709 120,5 30,1 - 40,2 
Sardegna 1.671.001 100,3 25 - 33,4 
Liguria 1.615.064 96,9 24,2 - 32,3 
Marche 1.569.578 94,2 23,6 - 31,4 
Abruzzo 1.334.675 80 20 - 26,7 
Friuli Venezia Giulia 1.230.936 73,9 18,5 - 24,6 
Trentino Alto Adige 1.018.657 61,1 15,3 - 20,4 
Umbria 894.222 53,7 13,4 - 17,9 
Basilicata 590.601 35,4 8,6 - 11,8 
Molise 320.795 19,2 4,8 - 6,4 
Valle D'Aosta 127.065 7,6 1,9 - 2,5 
TOTALE 60.045.068 3602,7 900,7-1200,9 

 
Il Registro Nazionale Malattie Rare fornisce tuttavia dei risultati in linea con quanto pubblicato da 
studi ad hoc sia nazionali sia internazionali per quanto riguarda altri indicatori epidemiologici (età 
media alla diagnosi, rapporto Maschi: Femmine, tempi di latenza tra primi sintomi e diagnosi): 
 
 
Tabella 7: Indicatori epidemiologici SLA 

Età esordio: range 16-89 media 61,9 DV 12,1 
Età diagnosi: range 17-89 media 63,0 DV 12,1 
Età decesso: range 35-89 media 67,0 DV 9,6 
Rapporto Maschi/Femmine: 1,28 
Intervallo medio tra i primi sintomi e la diagnosi: 426,7 giorni 

    Fonte RNMR  
 
Il Registro Nazionale Malattie Rare rappresenta un utile strumento per l’analisi della migrazione 
sanitaria delle malattie rare sul territorio nazionale, un fenomeno particolarmente interessante 
perché mette in evidenza la potenzialità delle strutture sanitarie regionali di rispondere a questo 
specifico fabbisogno assistenziale. Di seguito riportiamo i dati sulla migrazione sanitaria in 
relazione alla SLA, attraverso due rappresentazioni grafiche: nella prima tabella (n. 8 a)) sono 
incrociati i dati sulla regione di residenza dei casi certificati, in orizzontale, con i dati sulla regione 
di certificazione, in verticale. Secondo quanto previsto dalla normativa D.M. 279/2001 è l’ASL di 
residenza del paziente che si fa carico dell’esenzione alla partecipazione al costo delle cure previste.  
 
Nella seconda grafica, tabella n. 8b, i dati sono presentati in modo da evidenziare i flussi di 
migrazione dei pazienti con SLA dalla Regione di residenza verso le Regioni di cura: nonostante il 
panorama di riferimento sia condizionato dalla sotto-rappresentazione regionale, si può mettere in 
evidenza un trend di migrazione verso alcune Regioni. Lombardia (0,4%) e Piemonte (6,6%) in 
particolare sono le Regioni a maggior migrazione passiva nel Nord, mentre Lazio (15,6%) e 
Toscana (12,1%) nel Centro. Queste Regioni, in particolare, sembrano coprire la migrazione attiva 
di alcune Regioni meridionali, dove Calabria e Basilicata registrano i tassi di migrazione più alti 
(rispettivamente 85% e 34,5 %).  
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Tabella 8a: Regione di residenza dei pazienti vs regione di Presidio certificante con SLA 
 

Regione di residenza Basilicata Calabria
Friuli 

Venezia 
Giulia

Lazio Lombardia Marche
Piemonte  

VdA
Puglia Toscana Totale

Abruzzo 0 0 0 6 0 1 1 0 0 8
Basilicata 19 0 0 1 0 0 1 4 4 29
Calabria 0 3 0 7 1 0 4 2 3 20
Campania 0 0 0 6 0 0 1 1 13 21
Emilia Romagna 0 0 0 0 1 1 2 0 2 6
Friuli Venezia Giulia 0 0 95 0 0 0 1 0 0 96
Lazio 0 0 0 206 0 0 0 0 8 214
Liguria 0 0 0 0 0 0 3 0 6 9
Lombardia 0 0 0 0 984 0 2 0 2 988
Marche 0 0 0 1 0 30 0 0 0 31
Molise 0 0 0 2 0 0 0 0 1 3
Piemonte 0 0 0 0 1 0 367 0 1 368
Puglia 0 0 0 6 1 0 2 136 3 148
Sardegna 0 0 0 1 0 0 1 0 0 2
Sicilia 0 0 0 3 0 0 1 0 0 4
Toscana 0 0 0 1 0 0 3 0 417 421
Trentino Alto Adige 0 0 0 0 0 0 2 0 0 2
Umbria 0 0 0 4 0 0 0 0 13 17
Veneto 0 0 0 0 0 0 2 0 0 2
Estera 0 0 0 0 0 0 0 0 2 2
Totale 19 3 95 244 988 32 393 143 475 2392

Regione del Presidio che segnala il caso 

 
Fonte: RNMR 

 
Tabella 8b: Migrazione sanitaria nella SLA  
 

Regioni 
% di pazienti 

da altre 
regioni 

Regione di maggiore 
migrazione attiva 

% di pazienti 
residenti verso 
altre regioni 

Regione di maggiore 
migrazione passiva 

Piemonte 6,6 Calabria 0,3 Lombardia/Toscana 
Lombardia 0,4 ***  0,4 Piemonte/Toscana 

Friuli Venezia 
Giulia 

0,0 *** 1,0 Piemonte VdA 

Toscana 12,2 Campania 1,0 Piemonte VdA 
Marche 6,2 Emilia Romagna/Abruzzo 3,2 Lazio 
Lazio 15,6 Calabria 3,7 Toscana 
Puglia 4,9 Basilicata 8,1 Lazio 

Basilicata 0,0 *** 34,5 Puglia/Toscana 
Calabria 0,0 *** 85,0 Lazio 

Fonte: RNMR 
 
Lombardia 
La Rete Regionale per le Malattie Rare della Lombardia è stata istituita con la Delibera della Giunta 
Regionale N. VII/7328 dell’11 dicembre 2001 ed è attualmente costituita da 31 Presidi e da un 
Centro di Coordinamento, inoltre partecipano alla Rete le Aziende Sanitarie Locali, che nella 
Regione sono 15, suddivise in distretti territoriali. 
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Tabella 9: Presidi lombardi nella Rete per le Malattie Rare competenti per la SLA  
 

 
La Regione, inoltre, ha istituito un «Gruppo di Lavoro con funzioni di coordinamento operativo e di 
condivisione di strategie comuni per la prevenzione, la sorveglianza, la diagnosi, la terapia delle 
malattie rare»: esso è composto da referenti della Direzione Generale Sanità, della Direzione 
Generale Famiglia e Solidarietà Sociale, del Centro di Coordinamento, dei Presidi della Rete 
Regionale, delle ASL e delle Associazioni di Pazienti. Il Centro di Coordinamento della Rete per le 
Malattie Rare della Regione è stato individuato nel Centro di Ricerche Cliniche per le Malattie Rare 
Aldo e Cele Daccò dell’Istituto di Ricerche Farmacologiche Mario Negri.  
Sulla base del tasso di prevalenza e del tasso di incidenza riportato in letteratura, la situazione attesa 
e il fabbisogno assistenziale stimabile in regione Lombardia, sulla base della popolazione residente 
al 1 gennaio 2009 (ISTAT), è rappresentata nella tabella seguente: 
 
Tabella 10: Stima della distribuzione territoriale della prevalenza e incidenza dei casi di SLA in Lombardia 
 

PROVINCE Popolazione 
residente (dati 
ISTAT 1/01/2009) 

SLA ATTESE NUOVE 
DIAGNOSI 

Milano 3.930.345 236 59 – 78,6 
Brescia 1.230.159 74 18,4 - 24,6 
Bergamo 1.075.592 65 16,1 – 21,5 
Varese 871.448 52 13 – 17,4 
Como 584.762 35 8,8 – 11,7 
Pavia 539.238 32 8 – 10,8 
Mantova 409.775 25 6,1 – 8,1 
Cremona 360.223 22 5,4 – 7,2 
Lecco 335.420 20 5 – 6,7  
Lodi 223.630 13 3,4 – 4,5 
Sondrio 182.084 11 2,7 – 3,6 
TOTALE 9.742.676 584,6 146,1 - 194,9 

 

Presidio Città 
FONDAZIONE IRCCS OSPEDALE MAGGIORE 
POLICLINICO, MANGIAGALLI E REGINA ELENA 

MILANO 

IRCCS ISTITUTO BESTA  MILANO 
IRCCS SAN RAFFAELE  MILANO 
IRCCS ISTITUTO NEUROLOGICO MONDINO  PAVIA 
A. O. OSPEDALI RIUNITI  BERGAMO 
A. O. NIGUARDA MILANO MILANO 
A. O. SAN PAOLO  MILANO 
A. O. OSPEDALI CIVILI  BRESCIA 
IRCCS ISTITUTO AUXOLOGICO ITALIANO  MILANO  
A. O. SAN GERARDO  MONZA 
A. O. ISTITUTI OSPITALIERI DI CREMONA CREMONA 
A. O. SACCO  MILANO  
A. O. OSPEDALE CIVILE LEGNANO 
A. O. S. ANTONIO ABATE DI GALLARATE GALLARATE 
A. O. OSPEDALE CIVILE MAGENTA 
A. O. OSPEDALE DI LECCO LECCO 
IRCCS FONDAZIONE S. MAUGERI  MILANO  
A. O. CARLO POMA  MANTOVA 
CENTRO CLINICO NEMO - FONDAZIONE SERENA  MILANO 
IRCCS ISTITUTO CLINICO HUMANITAS  MILANO  
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Se confrontiamo i valori stimati con quanto riportato nel Registro Regionale delle Malattie Rare, 
ovvero i dati relativi ai codici di esenzione erogati dietro certificazione della patologia: al 30 giugno 
del 2009, secondo il rapporto Attestati di esenzione per malattia rara rilasciati a cittadini residenti 
in Lombardia21, in Lombardia sono stati individuati 981 soggetti titolari di codice di esenzione 
RF0100, 984 al 30/09/2009. La disparità tra il dato medio di stima (584,6 casi per le SLA attese e 
146,1-194,9 le possibili nuove diagnosi) e il numero di casi certificati può essere ricondotta a 
diverse ipotesi interpretative nonché a delle difficoltà intrinseche di rilevazione e analisi 
epidemiologica che rappresentano dei limiti superiori, allo stato attuale, per una corretta 
identificazione della prevalenza della SLA.  
Anzitutto, senza definire il periodo di rilevazione dei dati non si può avere una reale 
rappresentazione della prevalenza: se consideriamo che, rispetto ai dati tracciati nei Registri 
Regionali e Nazionale, è nota la data di estrazione del dato ma non il periodo di riferimento, si 
conseguenza sarà impossibile indicare la prevalenza effettiva di una patologia come la SLA che ha 
una prognosi media di cinque anni. Questo significa che il dato potrebbe includere, in assenza di 
dispositivi correttivi, anche casi di pazienti già deceduti. Una rilevazione corretta del dato di 
prevalenza dovrebbe essere stimata o in termini di point prevalence, la prevalenza su un 
periodo circoscritto (1 anno), o come period prevalence, rilevazione su un periodo, 
longitudinale, che nel caso della SLA potrebbe essere stimato a cinque anni, secondo il dato 
medio di prognosi. Il dato trasmesso dal Registro Nazionale delle Malattie Rare presumibilmente 
copre un periodo non chiaramente circoscritto, ma riconducile all’intervallo tra la data di attivazione 
del Registro e la data di estrazione del dato. Non solo, poiché il Registro raccoglie i dati provenienti 
dalle Regioni, l’attivazione del monitoraggio è subordinata ai relativi periodi di attivazione e 
registrazione dei dati a livello Regionale, laddove le Regioni, come si è visto, hanno messo a regime 
i Registri in modo asimmetrico, non coordinate sia in termini tecnico-procedurali che di tempistica. 
I codici di certificazione, inoltre, sono stati introdotti nel 2001 e i Registri sono stati attivati solo 
negli successivi: non è chiaro quindi sulla base di quale periodo considerare la messa a sistema e 
l’inizio di certificazione delle patologie, ovvero quale sia effettivamente e realisticamente il periodo 
a partire dal quale la certificazione di esenzione sia divenuta un riferimento rappresentativo della 
prevalenza della SLA.  
Un ulteriore dubbio di ordine metodologico è dato dall’uso del dato amministrativo rispetto agli 
studi epidemiologici: spesso i dati amministrativi tracciano più accessi del paziente alle strutture 
sanitarie determinando la necessità di una rielaborazione dei dati per poter identificare il singolo 
caso. Pertanto, sarebbe necessaria una verifica rispetto al dato sul numero delle certificazioni di 
esenzione, se effettivamente ogni codice è rappresentativo di un solo paziente o meno. 
Oltre a queste annotazioni, la difficoltà di sotto o sovradimensionamento dei reali numeri di pazienti 
affetti da SLA rispetto al dato di certificazione dei codici di esenzione è acuita da altri aspetti e 
ipotesi di lettura condivise con i professionisti sanitari nel corso dell’indagine field. 

– Il dato amministrativo dei codici di esenzione potrebbe essere sovrastimato in 
considerazione del fatto che molti casi di SLA sospetta, o che manifestano un fenotipo della 
SLA non riconosciuto da altri codici, vengono certificati con codice RF0100 al fine di 
garantire la somministrazione farmacologica del Riluzolo e mettere a disposizione del 
paziente altre agevolazioni derivanti dai codici di esenzione. In quest’ordine, sarebbe da 
considerare la duplice esigenza, da una lato di rivedere i protocolli terapeutici, legati alle 
linee guida, laddove il Riluzolo è indicato solo nei casi di SLA, nonché i piani farmacologici 
previsti in esenzione, ovvero valutare se il riconoscimento all’esenzione del farmaco debba 
essere vincolato al codice di certificazione RF0100. Dall’altro, al fine di conoscere e 
valutare la diffusione di questi pratica clinica, procedere ad uno studio epidemiologico di 
controllo su un campione di pazienti con codice RF0100 per verificare l’erogazione del 

                                                
21 http://malattierare.marionegri.it/images/RRMR_ESENZIONI/2009_06_rapporto_attestati_esenzione_mr_rl.pdf 
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farmaco rispetto ai casi positivi vs falsi positivi, a partire da una valutazione clinica delle 
cartelle di dimissione dei pazienti (SDO).  

– Il dato amministrativo potrebbe essere sottostimato nella misura in cui molti pazienti 
raggiungono solo tardivamente, nel decorso della patologia, i centri di certificazione: 
un’eventualità che colpisce soprattutto le persone anziane e/o residenti in zone delocalizzate, 
a bassa copertura di centri specialistici. Non è casuale, che in alcune ASL della Regione 
Lombardia, a seguito della delibera regionale che ha stabilito un contributo economico per i 
caregiver dei pazienti con SLA, si sia assistito ad un fenomeno di “emersione” di casi di 
SLA prima sconosciuti, perché non certificati. In quest’ordine, si potrebbe procedere ad uno 
studio epidemiologico sulla prevalenza della SLA di tipo point prevalence, a partire dalla 
data di erogazione del vaucher (2008), per valutare se l’agevolazione economica introdotta 
ha in qualche modo influenzato l’andamento della prevalenza. 

 
Al momento quindi per stimare il dato di prevalenza della SLA è necessario fare riferimento anche 
agli studi epidemiologici condotti in modo controllato su periodi circoscritti, sulla base di protocolli 
diagnostici di campionamento. Riportiamo, pertanto, per entrambe le Regioni, gli studi 
epidemiologici pubblicati più recenti.  
 

Incidenza della SLA in Lombardia 
 

Segnaliamo uno studio epidemiologico condotto in Lombardia, nel periodo 1998-2002, sulla popolazione 
residente – escluse due Province: Milano, per la difficile tracciabilità dei pazienti e Mantova. Nello studio, si 
è cercato di calcolare, su un ampio campione di popolazione a rischio (4.497.554 – popolazione residente in 
Lombardia, secondo dati del censimento ISTAT 2001), l'incidenza della SLA nel suo complesso e rispetto ad 
alcune caratteristiche demografiche e cliniche, nonché di valutare la variabilità dei tassi in base al livello di 
accuratezza diagnostica. Questo studio, è significativo, poiché alla data di pubblicazione (2007), 
rappresentava l’esempio di population-based survey più ampio tra gli analoghi europei. 
 
Risultati 
- Totale di 517 pazienti (M: F ratio 1.3) dai 18 ai 92 anni (media 63,6) 
- Durata media dell’elaborazione della diagnosi: 10.6 mesi, risultando leggermente superiore per le donne 

rispetto agli uomini;  
- Tasso standardizzato di incidenza della SLA: 2,09 per 100.000 individui/anno (95% CI: 1,17-3,18) - è 

rimasto pressoché invariato nel tempo, presentando variazioni moderate tra le varie province - il tasso di 
incidenza della SLA definita è pari a 0,93 (con esordio spinale 1,35; con esordio bulbare 0,74); 

- Rispetto all’età, il tasso d’incidenza tende ad aumentare fino nel periodo compreso tra 65 - 74 anni, per 
diminuire negli anni successivi.  

- Rispetto al genere, il tasso di incidenza è diverso: 2,43 per gli uomini e 1,76 nelle donne. 
 

L'incidenza della SLA varia a seconda dell'età, del sesso e del tipo di esordio. Nel corso del periodo di studio di 
5 anni, non sono stati invece individuati cluster temporali o geografici. La malattia raggiunge il picco 
d’incidenza dall'età di 65 anni a 74 anni, in linea con numerose relazioni: il che conferma che la SLA  
probabilmente ha qualche legame con la condizione clinica dell’età – ma non si danno evidenze dato il basso 
numero di pazienti studiati nelle fasce più anziane.  
La SLA con esordio bulbare colpisce soprattutto donne e in tarda età (> 65 anni ) – una correlazione che sembra 
significativa solo per le donne, tenuto conto della somiglianza dei tassi di incidenza specifici per età tra uomini e 
donne nella SLA bulbare. 

 
Nello studio, emerge infine come l'incidenza della SLA varia rispetto al livello di accuratezza diagnostica: 
quest’ultima oscilla dallo 0,93/100.000 per anno, considerando solo la SLA definitiva, allo 2,09/100.000, 
includendo i casi di SLA sospetta. L'inclusione della SLA sospetta in studi epidemiologici è ancora oggetto di 
dibattito. La scelta del gruppo di ricerca di escludere i casi di SLA sospetta rileva alcune criticità intrinseche a 
questo tipo di studi: anzitutto, la difficoltà di confrontare i tassi con altri rapporti epidemiologici, restringendo la 
cerchia agli studi che utilizzino solo SLA definite e probabili. In secondo luogo, emerge la difficoltà specifica di 
studiare le classi anagrafiche più anziane, spiegabile con il fatto che questa popolazione è più soggetta ad 



58 

errori/sottovalutazioni diagnostiche oppure sono difficilmente rintracciabili da medici specialisti o perché 
vivono in case di cura (RSA) – come emerge dal confronto tra registri italiani (Sud Italia [27]) e stranieri.  
 
Riferimenti 
E. Beghi, A. Millul, A. Micheli, E. Vitelli and G. Logroscino, Incidence of ALS in Lombardy, Italy, Neurology, 
N. 68, 2007, pp. 141-5 [63]. 

 

 
 
Veneto  
La Regione Veneto ha assunto specifiche delibere per costituire un sistema regionale a favore 
dell’assistenza alle persone con malattie rare a partire dal 1999, con l’identificazione di un Centro 
Regionale di Riferimento, istituito presso il Dipartimento di Pediatria dell’Università e dell’Azienda 
Ospedaliera di Padova, con annesso il Registro delle Malattie Rare. Nel febbraio del 2002 è stata 
istituita, con Delibera di Giunta Regionale, la rete regionale dei Centri Accreditati, costituita da 
ULSS e le Aziende Ospedaliere della Regione: ogni centro è dedicato a uno specifico sottogruppo 
di patologie. In base al numero di malati presenti nel Veneto, per ciascun gruppo di patologia 
presente nell’elenco del D.M. 271/2001 sono stati individuati uno o più Centri, fino a un massimo 
di 4 Centri per lo stesso gruppo di patologie. 
È stato quindi predisposto un sistema web-browser accessibile dalla Intranet della Regione Veneto 
per gestire un unico database relazionale permettendo, attraverso differenti livelli di accesso, di 
gestire tutte le attività della rete, come ad esempio la certificazione delle malattie rare da parte dei 
Centri Accreditati, l’attribuzione dell’esenzione corrispondente da parte dell’ULSS di residenza, la 
fornitura di trattamenti, quali prodotti dietetici specifici o farmaci, specificamente previsti nei piani 
terapeutici individualizzati. Questo sistema, semplificando il percorso assistenziale del paziente, 
evita l’accesso ripetuto a differenti servizi regionali e a differenti ULSS per ottenere i benefici 
previsti dalla legge. 
Infine, è stata realizzata una banca dati sulle Associazioni d’Utenza che si occupano specificamente 
o parzialmente di malattie rare, con le quali è stata definita una collaborazione proattiva al fine di 
raccogliere indicazioni e pareri. 
Le Regioni Friuli Venezia Giulia e Veneto e le Province Autonome di Bolzano e Trento hanno 
istituito, con uno specifico Accordo (aprile 2009), la prima "Area Vasta" italiana in materia di lotta 
alle Malattie Rare – una macroarea da oltre 7 milioni di abitanti.  
 
 
Tabella 11: Presidi regionali nel Veneto inclusi nella Rete delle Malattie Rare competenti per la SLA 
 

Presidi Città 
Azienda Ospedaliera Policlinico Universitario, S. 
Antonio – Centro di Coordinamento Regionale 

PADOVA 

Ospedale S. Maria della Misericordia ROVIGO 
Azienda Ospedaliera Ca’ Foncello TREVISO 
Policlinico G. Rossi VERONA 
Presidio Ospedaliero S. Bortolo VICENZA 

 
 
Non essendo attualmente disponibili i dati amministrativi sul numero di pazienti con SLA nel 
Veneto, possiamo qui elaborare unicamente la stima dei tassi di prevalenza e incidenza supportata 
dai valori riportati in letteratura: in media, si stimano all’incirca 293 casi di SLA esistenti e 85,5 
nuovi casi di SLA all’anno. 
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Tabella 12: Stima della distribuzione territoriale della prevalenza e incidenza dei casi di SLA in Veneto 
 

PROVINCE 
Popolazione residente 
(dati ISTAT 
1/01/2009) 

SLA ATTESE NUOVE DIAGNOSI 

Padova 920.903 55,3 13,8 – 18,4 
Verona 908.492 54,5 13.6 – 18,2 
Treviso 879.408 52,8 13,2 – 17,6 
Vicenza 861.768 51,7 12,9 – 17,2 
Venezia 853.787 51,2 12,8 – 17,7 
Belluno 214.026 12,8 3,2 – 4,3  
Rovigo 247.164 14,8 3,7 – 4,9 
TOTALE 4.885.548 293,1 73,3 - 97,8 

 
 

Incidenza della SLA nella Provincia di Padova 
 
Recentemente sono stati pubblicati sul European Journal of Neurology (2009) [26] i risultati di un’indagine 
epidemiologica sull’incidenza della SLA nella provincia Padova: uno studio population-based, retrospettivo sul 
periodo 1992-2005 e longitudinale perché in continuità con l’indagine precedente sul periodo 1980-1991. Senza 
entrare nei dettagli metodologici, per la cui disamina si rimanda all’articolo, è interessante richiamare qui i 
findings più significativi, sebbene la popolazione di riferimento non sia tale da generalizzarli in termini 
rappresentativi e probabilistici.  
 
Risultati 

– Sono stati identificati 182 casi di SLA (85 maschi e 97 femmine) oltre i 14 anni 
– Il tasso medio annuo di incidenza grezzo nel periodo 1992-2005 è stato 1.48/100000 per gli uomini, 

1.60/100000 per le donne e 1.54/100000 per entrambi i sessi combinati (il tasso adeguato per età e sesso 
è stato 1.57/100000).  

– Confrontando i tassi di incidenza longitudinalmente, si può notare un lieve aumento dell’incidenza della 
SLA nel periodo 1980-2005. Per interpretare questo aumento di incidenza si è anzitutto presa in 
considerazione il ruolo della variabile dell’età: il picco di incidenza della SLA è stato registrato in una 
classe di età superiore nel 1992-2005 rispetto al picco di incidenza osservato nel periodo di studio 
precedente (1980-1991) - decennio 65-74 anni vs decennio 55-64 anni. Non solo, la percentuale di 
pazienti di età superiore ai 65 anni tende ad aumentare dal 36,6% dello studio 1980-1991 al 55,5% del 
periodo di studio 1992-2005 (p = 0,004). Infine, il tasso di incidenza è rimasto invariato nel gruppo di 
età inferiore ai 65 anni, considerando che vi è stato quasi un raddoppio dell’incidenza della SLA nella 
classe 65-74 anni e nel gruppo di pazienti con 75 anni di età (rispettivamente, da 3.41/10000 a 
6.05/100000 e da 1,92 / 100000 a 3.72/100000) [12].  

– Il calo di incidenza osservato nella classe di età più avanzata (> 75 anni), invece, riflette probabilmente 
la sottostima/sotto-accertamento diagnostico, dettati dalla presenza di altre patologie fuorvianti che 
interessano ossa, articolazioni e sistema nervoso.  

– L'aumento dei tassi di incidenza per età specifici per il periodo 1980-2005 indicano che l'aumento 
dell'incidenza di SLA non può essere collegato esclusivamente all'invecchiamento della popolazione. 
Un'altra possibile spiegazione di questo apparente aumento di incidenza è la stessa pubblicazione dei 
criteri di El Escorial nel 1994 [14], che ha migliorato la consapevolezza della malattia.  
 

Un possibile elemento di distorsione dei risultati, rispetto alla comparabilità con altri studi può essere dato dai 
criteri diagnostici di inclusione nel campione di studio, ancor oggi oggetto di dibattito.  Nella maggior parte dei 
recenti studi epidemiologici sulla SLA [6,24,25], vengono inclusi nel calcolo dei tassi di incidenza i pazienti 
classificati come SLA definita o SLA probabile, mentre vengono escluse le altre classificazioni. Nello studio qui 
in oggetto, anche i pazienti inclusi in categorie di minore certezza clinica, ovvero classificati come SLA possibile 
e SLA sospetta [14] sono entrati nella valutazione epidemiologica.  
 
Un altro risultato evidente è stata la crescita del tasso medio di incidenza annuale nelle donne rispetto al periodo 
precedente (1980-1991) - 1.6/100000 vs.1.48/100000. Un dato che risulta coerente e in linea con altri precedenti 
studi epidemiologici, che hanno registrato una crescente incidenza della SLA nelle donne. Nel rapporto fra i sessi, 
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si evidenza inoltre come l'età media di insorgenza è significativamente minore nei maschi mentre la percentuale 
di donne colpite tendono ad aumentare con l'età - essendo 9/26 (23%) tra i pazienti di età inferiore ai 54 anni e 
61/101 (60,4%) tra quelli di età superiore ai 65 anni (p = 0,033).. Questa osservazione trova forse spiegazione 
nella maggior esposizione del genere femminile a quei fattori di rischio ambientali ritenuti in precedenza motivo 
della prevalenza della SLA negli uomini rispetto alle donne: una causa questa che tuttavia resta solo un’ipotesi in 
assenza di conferme eziologiche. 
 
Riferimenti 
V. Cima, G. Logroscinob, C. D_Ascenzo, A. Palmieri, M. Volpe, C. Briani, E. Pegoraro, C. Angelini and G. 
Soraru, Epidemiology of ALS in Padova district, Italy, from 1992 to 2005, European Journal of Neurology, N. 16, 
2009, pp. 920–924. 

 
 
3.3 Ricerca field: la presa in carico del paziente con SLA 

Allo stato attuale, non esistono modelli di PDTA specifici per la SLA: nella maggior parte dei casi, 
infatti, si assiste alla presa in carico del paziente secondo le procedure e i protocolli prevista per la 
Assistenza Domiciliare e/o dimissione protetta (i.e. Unità Di Valutazione Multidisciplinare – 
UDVM, Scheda di Valutazione Multidisciplinare Anziani – SVMA). Questa situazione, tuttavia, sta 
ora attraversando una fase di cambiamento, catalizzata per lo più dall’attività di certificazione delle 
malattie rare avviata a livello nazionale, e dalle relative prassi gestionali di identificazioni dei codici 
nosologici per il riconoscimento delle esenzioni dalla partecipazione al costo delle cure in capo alle 
ASL/ULSS. In Lombardia, ad esempio, è in corso di sperimentazione la messa a punto dei PDTA 
per le malattie rare [65]: la costituzione della Rete Regionale per le Malattie Rare ha permesso 
infatti di identificare strumenti per garantire una risposta ai bisogni critici posti dalla gestione delle 
malattie rare, tra questi la definizione e l’attuazione dei PDTA rappresenta un obiettivo 
fondamentale per uniformare i criteri diagnostici, terapeutici ed assistenziali all’interno delle rete, 
consentendo di ottimizzare l’utilizzo delle risorse sanitarie.  
 
Un’esperienza significativa per la definizione del PDTA della SLA, nel panorama nazionale, si 
trova nel modello prospettato dalla Regione Lazio, programmato e curato da un gruppo di lavoro di 
esperti sulla SLA. Nonostante anche questo modello non sia stato ancora implementato22, tuttavia, 
data la completezza e accuratezza che lo contraddistinguono, sia sul versante scientifico della 
patologia che a livello gestionale e assistenziale, si è deciso di adottarlo come schema di riferimento 
per l’identificazione di un possibile PDTA della SLA.  
 
Sulla base della letteratura disponibile e mettendo a frutto le testimonianze e le esperienze raccolte 
nell’indagine field, il percorso assistenziale per i pazienti con SLA può essere schematizzato come 
segue:  
 
 

                                                
22 Nel 2006 la Regione Lazio ha istituito (Determinazione del 23 maggio n. 1447) la prima Commissione Regionale per 
la Sclerosi Laterale Amiotrofica che nel marzo 2008 ha pubblicato il documento “Percorso assistenziale alle persone 
affette da Sclerosi Laterale Amiotrofica”. Questo modello ha ottenuto l’approvazione ad essere testato inizialmente in 
due ASL nel dicembre del 2008 - Supplemento ordinario n. 161 al “Bollettino Ufficiale” n. 47 del 20 dicembre 2008. 
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Figura 1: Percorso assistenziale della persona con SLA 
 
 

 
 
 
 

3.3.1 Risultati: adesioni e campionamento 
L’indagine field è stata condotta attraverso gli strumenti d’indagine presentati in nota metodologica 
(capitolo 1): questionari quantitativi semi-strutturati e interviste qualitative ad Aziende Ospedaliere 
e Aziende Sanitarie Locali/Unità Locali Socio Sanitarie e Focus Group con i pazienti e familiari.  
 

– Le Aziende Ospedaliere coinvolte sono state in totale 10: 5 in Veneto e 5 in Lombardia. Su 
10 questionari inviati 6 sono stati restituiti compilati, di cui 3 provenienti dal Veneto e 3 
dalla Lombardia: il tasso di rispondenza al questionario è stato pari al 60%. Sono state 
condotte 8 interviste qualitative all’interno delle Aziende Ospedaliere: il che significa che 
anche Aziende che non hanno restituito il questionario, hanno comunque dato la loro 
disponibilità e adesione al progetto, permettendo ai ricercatori di conoscere direttamente le 
strutture.  
 

– Le ASL/ULSS coinvolte sono state in totale 14: 9 in Lombardia e 5 nel Veneto. Su 14 
questionari inviati 8 sono stati restituiti compilati: il tasso di rispondenza al questionario è 
stato pari al 57%. Degli 8 questionari restituiti, tuttavia, 3 sono stati compilati dai Presidi 
territoriali delle ASL/ULSS, indicando solo le risposte relative alla parte di degenza e non 
alla gestione/organizzazione della presa in carico territoriale. In questo caso, sono state 
condotte 6 interviste, corrispondenti alle stesse Aziende che hanno inoltrato il questionario.  

 
Nonostante i tassi di rispondenza dei questionari non siano assoluti, è bene precisare che data la 
tempistica stringente posta per esigenze di ricerca, tra il momento di invio e la richiesta di 
restituzione, il tasso di adesione è comunque significativo. Al di là dell’aver restituito per tempo i 
questionari compilati, le organizzazioni e i professionisti coinvolti hanno mostrato un vivo interesse 
per il progetto di ricerca e offerto la massima disponibilità possibile, nei limiti degli impegni 
professionali. Questa vivace adesione è stata alimentata dal tema in oggetto: la gestione della SLA 
dal punto di vista del percorso assistenziale e non semplicemente clinico-terapeutico. Negli anni 
passati, infatti, la ricerca sulla SLA è stata per lo più focalizzata sulle terapie e gli ausili tecnologici 
atti a migliorare le condizioni cliniche e lo stato di autonomia del paziente. Oggi, in realtà, le 
possibilità di sopravvivenza non sono mutate, semmai è aumentato il livello della qualità di vita 
grazie ad alcuni interventi e ausili gestibili anche a domicilio, è cambiata la prospettiva culturale e 
forse la stessa visione sul benessere e la “qualità di vita” del paziente e dei familiari. Tutto questo, 
catalizzato dalla dedizione e dalla professionalità, dalla volontà genuina di migliorare la gestione di 

Gestione 
delle urgenze 

Follow up 
clinico e 
assistenziale 

Certificazione 
della diagnosi 
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questa patologia per quanto sia possibile sono stati, secondo noi ricercatori, i veri punti di interesse 
e forza che hanno aperto una possibilità di collaborazione e ricerca ottimale. 
 
La struttura del questionario somministrato e la pluralità dei campi di compilazione previsti sono 
stati occasione per discutere e far venire in luce, nel confronto con i professionisti, i molteplici 
aspetti da tenere in conto per avere un visione di processo sulla gestione della SLA. La 
compilazione esaustiva del questionario ha richiesto una revisione del flusso informativo interno, 
nelle Aziende Ospedaliere come nelle ASL/ULSS, di voci/aspetti spesso ignorati, perché gestiti 
funzionalmente da altre unità e/o professionisti.  
 
Dal punto di vista metodologico, infine, è opportuno premettere alcune indicazioni in merito 
all’analisi e interpretazione dei dati trasmessi nei questionari. Oltre a non aver ottenuto un tasso di 
rispondenza assoluto, i questionari restituiti presentano molti missing. Da qui, per poter utilizzare al 
meglio i dati disponibili senza incorrere in errore di analisi, si è scelto di: esplicitare di volta in volta 
il numero di unità campionarie utilizzate nell’analisi dei singoli item; di analizzare i dati mediante 
statistiche descrittive di frequenza dove possibile, e di non calcolare statistiche inferenziali. Inoltre, 
se inizialmente si era previsto di svolgere un’analisi retrospettiva sul biennio 2007-2008, per 
evidenziare eventuali cambiamenti, in realtà i dati restituiti non contemplano quasi del tutto il 2007: 
da qui, si è deciso di svolgere l’analisi solo sulla base dei dati del 2008.  
Rispetto a questa situazione, vanno inoltre precisate due ulteriori difficoltà intrinseche alla natura 
del campione di riferimento e alla modalità di somministrazione scelta.  
Il campione di riferimento infatti è costituito da Aziende Ospedaliere e ASL/ULSS. Rispetto alle 
prime, la possibilità di utilizzare il campione per compiere analisi monovariate dei dati è stata 
preclusa dall’eterogeneità delle strutture stesse: accanto a Presidi in cui la SLA è pressoché seguita 
interamente dall’Unità Operativa neurologica, nel campione sono inclusi centri di grandi dimensioni 
specializzati nella gestione della SLA – dove il confronto del tasso di attività, della tipologia di 
regime assistenziale o della pianta organica risulta sproporzionato e scorretto. Optare per una 
suddivisione tra grandi centri specialistici e piccoli centri, come viene fatto in letteratura [61], in 
questo campione era impossibile data la scarsa numerosità. Per quanto riguarda le ASL/ULSS, 
invece, il limite è dato dall’eterogenea organizzazione funzionale esistente tra Lombardia e Veneto: 
nel primo caso le funzioni di assistenza sono demandate nel 98% dei casi ad enti accreditati esterni 
alla ASL, che svolge soltanto un ruolo di programmazione e coordinamento; mentre in Veneto ad 
occuparsi dell’assistenza sul territorio sono direttamente le ULSS, attraverso proprio personale 
territoriale di distretto e specialistico. 
 
I questionari, infine, sono stati compilati in auto-somministrazione, il che può comportare una serie 
di distorsioni dei dati ottenuti, incontrollabili e/o verificabili. Nella fattispecie, l’alto tasso di 
missing dei questionari potrebbe essere spiegato da più ipotesi – mancanza del dato, assenza della 
prestazione richiesta, non comprensione di quanto chiesto, fretta nell’elaborazione del dato.  
Queste difficoltà e limiti sono stati attentamente tenuti presenti nell’analisi e interpretazione dei 
dati, al punto che il lavoro interpretativo è andato di pari passo alla trascrizione delle interviste 
qualitative e dei Focus Group per supportarne l’azione comprensiva. Nell’analisi presentata, 
pertanto, i dati quantitativi e qualitativi saranno costantemente affiancati, per rafforzare 
l’interpretazione e comprensione di molte dimensioni indagate 
 

3.3.2 L’incertezza della diagnosi 
L'insorgenza della SLA avviene in maniera subdola, spesso nell’inconsapevolezza di chi ne viene 
colpito e varia da persona a persona. In alcuni casi agisce indisturbata per mesi senza manifestare 
alcun tipo di sintomatologia, in altri, come si è visto, viene allo scoperto a partire da molteplici 
sintomi. L’interpretazione di questi ultimi è particolarmente complessa, soprattutto per un medico di 
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medicina generale che, a seconda della tipologia di esordio, può inizialmente ricondurre gli episodi 
a patologie concomitanti di cui è affetta la persona, oppure può essere indotto a prescrive visite 
specialistiche lontane da quella neurologica. 
Le testimonianze raccolte durante i Focus Group (tabella n. 13) mostrano effettivamente come ai 
primi disturbi corrispondano interpretazioni per lo più sintomatiche e la conseguente indagine 
presso il medico specialista: 
 
Tabella 13: Incertezza della diagnosi: prime interpretazioni sintomatiche 
 

Sintomo Specialisti 
Disfagia Dentista 
Debolezza intercostale, movimenti 
articolazioni 

Fisiatra 

Cadute accidentali, contrazioni, crampi alla 
mano 

Ortopedici 

 
 
Alla domanda: “Prima di giungere presso la sua Unità Operativa il paziente in quante strutture è 
transitato?”, i professionisti sanitari hanno risposto che in media i pazienti si rivolgono a 2 strutture 
per accertamenti specialistici prima di essere indirizzati verso una diagnosi di “SLA sospetta”.  
 
L’identikit della persona che arriva presso un centro neurologico esperto, infatti, è caratterizzato 
dalla mancanza di diagnosi, dal vagare continuo in diversi centri e dal protrarsi di numerosi esami 
specifici alla ricerca di una diagnosi. Solo nel 10% dei casi i pazienti arrivano al centro 
specializzato con un “quadro clinico compatibile con la malattia del motoneurone”; di questi, il 
74% ottiene poi una conferma di diagnosi di SLA.  
Nel 34% dei casi inoltre i pazienti dopo la conferma della diagnosi di SLA si attivano per consultare 
un secondo parere.  
 
Dai dati rilevati nel nostro campione d’indagine inoltre risulta che il tempo medio che intercorre tra 
la diagnosi di SLA sospetta e la conferma diagnostica definitiva è pari a circa 4 mesi: questa 
tempistica è allineata ai protocolli diagnostici delle linee guida dell’AAN che prevedono 
l’esecuzione ripetuta dell’elettromiografia nell’arco di tre mesi dalla prima diagnosi sospetta. 
Sempre in letteratura, la durata media per l’elaborazione della diagnosi si stima in 10.6 mesi, 
risultando leggermente superiore per le donne rispetto agli uomini. Da notare, inoltre, che secondo 
lo studio epidemiologico condotto nella provincia di Padova [64], nel periodo che va dal 1980 al 
2005 non è stato sviluppato nessun test per la SLA in grado di migliorare la valutazione diagnostica, 
che è ancora principalmente basata su dati clinici: è stata infatti riscontrata una durata analoga nel 
processo di accertamento della diagnosi nei due studi successivi dal 1980 al 1991 e dal 1992 al 
2005 (12,5 e 10 mesi rispettivamente). 
Nei racconti delle persone con SLA, in realtà, l’iter che percorrono sembra essere ben più lungo: 
 

“Il primo neurologo l’ho visto dopo 3 anni di visite e consultazioni” 
 
“La diagnosi è durata circa un anno dall’insorgere dei sintomi dopo diverse visite con l’ 
ortopedico” 

3.3.2.1 Certificazione della diagnosi 

La SLA è una malattia rara e, come tale, rientra in uno specifico processo di certificazione che 
riveste un ruolo fondamentale, non solo in termini di statistica epidemiologica, ma soprattutto ai fini 
della gestione del paziente: il riconoscimento infatti dà diritto all’esenzione dalla partecipazione alla 
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spesa sanitaria e mette la persona nelle condizioni di usufruire di particolari agevolazioni. Tuttavia, 
affinché tali diritti siano garantiti, è gioco forza che queste procedure siano definite e vengano 
rispettate.  
Si tratta in questo caso di portare l’attenzione su un punto critico del processo di messa a sistema 
delle Reti per le Malattie Rare. L’esempio dello sforzo di regolazione dei PDTA per le malattie rare 
della Regione Lombardia [65], in questo vettore, è emblematico delle difficoltà intrinseche al 
processo di identificazione e certificazione diagnostica di simili patologie in termini di sottoutilizzo 
vs abuso delle certificazioni.  
 
La definizione di criteri uniformi Diagnostico-Terapeutico-Assistenziali è quanto mai funzionale al 
buon funzionamento delle Reti regionali per le Malattie Rare. Un aspetto spesso sottostimato, 
infatti, investe la non considerazione del tempo, delle risorse e della salute sprecate nel 
procrastinarsi dell’incertezza diagnostica. La necessità di criteri univoci non riguarda sono la 
classificazione finale della diagnosi, bensì coinvolge anche la definizione di criteri per 
l’individuazione dei pazienti potenzialmente affetti dalla patologia. Una criteriologia che è 
importante definire perché costituisce usualmente il parametro di ingresso a un protocollo 
diagnostico per l’accertamento della patologia rara. Solo quando l’iter diagnostico procede 
correttamente e si riesce a rientrare nel protocollo di accertamento, il paziente potrà usufruire 
dell’applicazione del codice generico R99, cioè dell’erogazione in regime di esenzione anche 
per la profilassi pre-diagnostica (ex D.M. 271/2001).  
La mancanza di criteri definiti, la poca conoscenza rispetto a questo tipo di malattie, la migrazione 
dei pazienti tra vari centri prima di raggiungere un centro specialistico per la malattia rara in 
questione, come la SLA, in grado di applicare questi codici di esenzione, determina un vero 
dispendio di risorse economiche, di tempo e salute, soprattutto per i pazienti.  
 

3.3.3 La comunicazione della diagnosi 
La comunicazione della diagnosi è uno dei momenti più complessi ed emotivamente carichi di 
significato dell’intero Percorso Diagnostico Terapeutico Assistenziale della persona con SLA. La 
scelta di informare o meno il malato e le modalità con cui farlo rappresentano un tema di 
discussione ampio che coinvolge non solo i professionisti sanitari, il paziente e la famiglia, ma in 
generale il sistema assistenziale, culturale ed etico di ogni modello sociale di riferimento. 
Nel nostro sistema comunicativo, spesso il concetto di malattia e di morte sono esclusi o filtrati 
dietro tentativi di dissimulazione [66].  

 
Il codice di deontologia medica approvato nel 1998 afferma all’art. 30:  
“ Il medico deve fornire al paziente la più idonea informazione sulla diagnosi, sulla prognosi, sulle prospettive, 
sulle eventuali alternative diagnostico-terapeutiche e sulle prevedibili conseguenze delle scelte operate; il 
medico nell’informare il paziente dovrà tener conto delle sue capacità di comprensione al fine di promuovere la 
massima adesione alle proposte diagnostico-terapeutiche. Ogni ulteriore richiesta di informazione da parte del 
paziente deve essere soddisfatta. 
Le informazioni riguardanti prognosi gravi o infauste o tali da poter procurare preoccupazione e sofferenza alla 
persona, devono essere fornite con prudenza, usando terminologie non traumatizzanti e senza escludere elementi 
di speranza. 
La documentata volontà della persona assistita di non essere informata oppure di delegare ad altra persona 
l’informazione deve essere rispettata”. 

 
Le stesse linee guida dell’AAN, come si è visto, dedicano ampio spazio al ruolo della 
comunicazione, sia rispetto al momento traumatico e doloroso della conferma diagnostica di SLA 
sia rispetto all’importanza che ricopre la costruzione di una significativa alleanza terapeutica tra 
medico e paziente nella gestione della malattia. In sintonia a questa consapevolezza, l’AAN ha 
proposto una batteria di indicazioni per la pratica clinica nel momento della comunicazione della 
diagnosi, che riportiamo di seguito:  
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Tabella 14: Come può un medico comunicare una diagnosi di SLA 
 

Funzione Raccomandazione 
LUOGO 
 
 
CONDIZIONI 
 
 
 
PARTECIPANTI 
 
COSA DIRE 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
RASSICURAZIONI 
 
 
 
 
 
 
COME DIRLO 
 
 
 
LINGUAGGIO 

– Tranquillo, confortevole e privato 
– Di persona, face-to-face (7-10) 

 
– Tempo adeguato 
– Tempo sufficiente; non essere frettolosi ed avere delle interruzioni 
– Cercare il contatto con gli occhi e sedere vicino al paziente  

 
– La rete di supporto del paziente deve essere presente 

 
– Scoprire cosa il paziente conosce già della patologia 
– Verificare quanto il paziente vuole sapere della SLA 
– Avvisare, premettere che si sta per annunciare una brutta notizia 
– Non esiste una cura, i sintomi tendono a peggiorare e la prognosi è altamente 

variabile 
– Riassumere la discussione verbale per iscritto e/o su audiotape (3, 4) 
– Lasciare spazio alle domande 
– Spiegare che le complicazioni della SLA sono curabili 
 
– Rassicurare sul fatto che sarà fatto ogni tentativo per mantenere l’autonomia 

del paziente e che le sue decisioni terapeutiche saranno rispettate 
– Rassicurare il paziente che continuerà ad essere curato e non sarà 

abbandonato 
– Discutere sull’opportunità di partecipare a protocolli di ricerca terapeutica 
– Riconoscere la volontà del paziente di avere un secondo parere 

 
– In modo empatico/emozionale: con calore, cura, empatia e rispetto 
– Dare informazioni secondo i ritmi della persona: permette al paziente di 

dettare lui/lei cosa e quando va detto 
 

– La scelta delle parole deve essere semplice e accurata, ma diretta, senza 
eufemismi o gergo medico tecnico 

Fonte: linee guida AAN -(adattato da Ptacek e Eberhardt 11) 

 
Nella nostra indagine sul campo, è stata dedicata molta attenzione alle modalità di comunicazione 
della diagnosi, al setting in cui essa avviene, alle professionalità coinvolte e allo svolgimento del 
colloquio, sia attraverso i questionari quantitativi che nell’ambito delle interviste qualitative. 
Per quanto riguarda il luogo preposto a comunicare un’informazione così delicata, che richiede una 
certa “intimità comunicativa”, il 71% dei professionisti sanitari dichiara che si svolge all’interno di 
una sala dedicata, mentre il 33% dichiara di comunicare la diagnosi in reparto, al letto del paziente 
in presenza di altre persone ricoverate. Un 15% invece alterna lo studio medico alla corsia 
discrezionalmente, a seconda della tipologia di paziente e dei familiari. 
 
Tabella 15: Luogo in cui viene comunicata la diagnosi di SLA 
 

Luogo % 
 Reparto (A letto del paziente) 14% 
 Domicilio del paziente  0% 
 Sala dedicata nel Centro 71% 
Altro 15% 

 
A comunicare la diagnosi, secondo quanto riportato nei questionari, è sempre il neurologo. Soltanto 
soltanto nel 29% dei casi c’è l’affiancamento di uno psicologo. Un dato che deve far riflettere: le 
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persone con SLA insieme ai parenti più direttamente coinvolti sono già duramente colpiti dal 
decorso della patologia e necessiterebbero di un diritto speciale all'assistenza psicologica [68].  
La durata media del colloquio dichiarata è di 45 minuti (min. 20 minuti – max. 60 minuti) e si 
svolge prevalentemente in presenza sia della famiglia che della persona con SLA (60%); nel 20% 
dei casi avviene separatamente. Il 60% dei rispondenti afferma che c’è disponibilità da parte 
dell’équipe medica ad informare per primi i familiari in caso di espressa richiesta valutando 
approfonditamente il singolo caso. 
 
Figura 2: A chi viene comunicata la diagnosi 
 

 
 
Per una buona comunicazione inoltre è necessario che accanto alle valutazioni cliniche vengano 
analizzati anche altri aspetti propri del contesto socio-demografico-culturale del paziente e del 
nucleo familiare di riferimento. A tal fine è stato chiesto agli intervistati se tenessero conto, prima 
del colloquio, della composizione della famiglia del paziente, della sua professione, degli interessi 
nonché della dimensione spirituale: la totalità del campione ha dichiarato di analizzare questi 
aspetti.  
 
La comunicazione non è un momento che può circoscriversi ad un singolo colloquio e alla 
trasmissione delle informazioni tout court, ma è un processo ben più lungo, caratterizzato da diverse 
fasi psicologiche che il paziente percorre, scandendo e maturando gradi differenti di accettazione 
della malattia e precognizione del suo futuro status. Kübler Ross [67] declina cinque fasi topiche di 
questo processo psicologico. 
 
Tabella 16: Le cinque fasi di Kübler Ross 
 

NEGAZIONE La persona rifiuta la verità, è incredula. 
E’ una fase funzionale al malato per proteggersi dall’eccessiva ansia e per avere il 
tempo necessario a riorganizzarsi 

RABBIA Rabbia verso se stessi, verso gli altri. 
PATTEGGIAMENTO La persona valuta cosa è in grado di fare, negozia in quali progetti può investire la 

speranza. 
DEPRESSIONE Consapevolezza dei cambiamenti che subisce, possibile senso di sconfitta. 
ACCETTAZIONE La persona elabora l’accaduto, accetta la propria condizione ed è consapevole di 

quello che accade. 

 
Si comprende quindi quanto sia rilevante la presenza di un supporto e di un accompagnamento 
psicologico, in tutte le fasi della malattia dalla diagnosi, attraverso l’engravescenza, fino alla fase 
terminale. Nelle strutture da noi osservate, la presenza del supporto psicologico e della 
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neuropsicologia nell’ambito dell’équipe di cura sembra essere una prerogativa dei grandi centri 
specialistici e non dei presidi territoriali. 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Nella tabella seguente, per dare una chiara idea di come avviene la comunicazione della diagnosi, 
viene presentata una tassonomia dei commenti degli intervistati organizzata nelle sei fasi in cui si è 
scomposto colloquio. 
 

Colloqui psicologici. L’esperienza dell’Istituto S. Camillo IRCCS, Lido di Venezia 
 
La diagnosi non viene effettuata nel centro, i pazienti arrivano che sono già a conoscenza di tutto. Il primo 
problema da affrontare nel colloquio psicologico è quello di gestire l’ansia e l’abbondanza di informazioni 
dei pazienti, due fattori che hanno un impatto molto negativo sull’accettazione e reazione alla patologia. La 
presa in carico dei pazienti a livello psicologico prevede un primo inquadramento per valutare sia lo stato di 
conoscenze rispetto alla malattia che le modalità difensive/reazioni e resilienza messe in atto dal paziente e 
dai familiari distinguendo le modalità positive da quelle negative. Nel corso dei due mesi di degenza il 
sostegno psicologico viene strutturato in modo da aiutare il paziente ad accettare la patologia e ad instaurare 
dei meccanismi di “coping” sani per affrontarne il decorso, preparando la strada anche a discorsi sulla 
tracheostomia, su altri momenti cruciali della malattia e sul fine vita. Questi aspetti vengono trattati in modo 
diverso, con tempi diversi a seconda del soggetto e della situazione individuale. I familiari vengono 
coinvolti in questo percorso in modo libero, a seconda della loro volontà. A causa della dislocazione 
geografica dell’Istituto, spesso capita che si ha un contatto con i familiari soltanto nel fine settimana e quindi 
risulta difficile costruire una relazione stabile con loro, salve qualche colloquio. L’intervento psicologico 
deve essere maturo e attento, solitamente viene affrontato solo quando lo psicologo ha una buona 
conoscenza da poter  lavorare in autonomia: è importantissimo infatti rispettare le fasi di accettazione della 
malattia, senza forzature. 
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Tabella 17: Tassonomia delle risposte rispetto alle fasi di gestione della comunicazione della diagnosi 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Rispetto alla chiusura del colloquio emerge la frequenza dell’indicazione “nuovi appuntamenti”. 
Stabilire una continuità nella relazione medico-paziente costituisce la chiave di volta per instaurare 
l’ alleanza terapeutica, cui si è fatto riferimento. L’importanza di questa continuità nella gestione 
della SLA è quanto mai significativa da vari punti vista. Nelle linee guida dell’AAN, infatti, si 

Apertura  “Descrizione dei risultati del percorso diagnostico e delle sue conclusioni” 
 “Premessa generale sulle malattie neuromuscolari” 

 “Riassunto delle condizioni cliniche del malato, breve commento sugli esami eseguiti” 
 “Analisi della sintomatologia, della storia clinica e dell'andamento” 

 “Abbiamo completato gli esami per il disturbo dai lei lamentato ed abbiamo concluso che…” 
 
 
Comunicazione “Descrizione della malattia, della sua variabilità clinica e prognostica” 
della diagnosi “Descrizione dell'evoluzione dei sintomi e delle soluzioni possibili” 
 “Descrizione delle caratteristiche della malattia con particolare riguardo all'eterogeneità  
                                    nell'evoluzione dei disturbi (forme più o meno gravi)” 
 “Malattia neurodegenerativa che colpisce il sistema che comanda i movimenti involontari” 

“Si tratta di una malattia degenerativa ("tipo un invecchiamento precoce") che va aiutata con   
   terapie adeguate”  

 
 
Terapie      “Indicazione del trattamento con Riluzolo, fisioterapia respiratoria, motoria e logopedia” 
consigliate “Presentazione delle varie opzioni terapeutiche compresi i possibili trattamenti sperimentali” 

“Vengono presentate quelle con possibilità di applicazione” 
“Rilutek 1x2, vitamina E, integratori” 

 
 
Domande più  “Prognosi quoad vitam, terapie sperimentali con cellule staminali” 
Frequenti  “ Evoluzione, cosa aspettarsi” 
 “Che cosa comporta questa malattia? Ci sono cure? È una diagnosi sicura?” 
 “Come evolverà? Ci sono delle terapie che guariscono la malattia? Come verrò seguito?” 
 “Durata della malattia, tipo di invalidità e cure sperimentali” 
 
 
 
Viene lasciato “Sì”  
spazio ai sentimenti “Si - Commenti, valutazione, aspettative” 
dei professionisti “Bisogna assolutamente accogliere le manifestazioni emotive dei pazienti e dei familiari” 
dei pazienti e dei “Sì”  
familiari? “Nel follow up e in ogni colloquio successivo domande, rapporti familiari, ecc” 
 
 
 
 
 
 
Chiusura del “Programmazione nuovo appuntamento”  
colloquio “Dare ampia disponibilità ad essere ricontattato permettendo al malato e ai  

  familiari di elaborare le informazioni ricevute attraverso una riflessione più profonda” 
 “Appuntamento per seguire l'evoluzione” 
 “La seguiremo anche in collaborazione con i centri che possono rispondere più 
    adeguatamente ai problemi che potranno insorgere” 
 “Siamo a disposizione per chiarimenti e per seguire ogni necessità e l'evoluzione clinica  

nel tempo (reperibilità)” 
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raccomanda di anticipare fin dal momento della diagnosi, con le dovute modalità comunicative, le 
scelte cruciali che l’evolversi della malattia imporrà, anzitutto in risposta ai sintomi della disfagia e 
della dispnea, ovvero la posizione della PEG e la scelta del supporto alla ventilazione. Anticipare la 
discussione di tali scelte e riprenderla a scadenze puntuali durante le visite consente al medico di 
gestire al meglio la patologia, eseguendo, in piena consapevolezza e rispetto della volontà del 
paziente, tutte le prassi possibili previste dalla terapia; e al paziente, insieme ai familiari, di avere il 
tempo di maturare una scelta consapevole, ma soprattutto di rivederla nel corso dell’aggravarsi dei 
sintomi e delle condizioni di vita. È stato infatti dimostrato che i pazienti con SLA modificano le 
loro scelte in merito alle misure di sostegno vitale (ad esempio ventilazione) in un arco di tempo di 
sei mesi [69]. 
 
La centralità dell’alleanza terapeutica è tanto significativa in una patologia come la SLA quanto 
complessa e onerosa in termini di impegno e preparazione del medico, non solo sul piano delle 
competenze cliniche quanto più nell’orizzonte delle competenze relazionali e dialogiche. Come si è 
visto negli studi sull’applicazione delle linee guida, l’introduzione delle nuove modalità di gestione 
della SLA, dal punto di vista clinico e farmacologico, è stata recepita dalla maggior parte dei 
professionisti specializzati nelle gestione della SLA, tuttavia questa stessa conoscenza è limitata 
all’atto pratico a causa della scarsa attenzione che viene riservata alla continuità della 
comunicazione con i pazienti e all’investimento sull’importanza delle direttive anticipate. Nello 
studio condotto nel 2001 [61] sull’applicazione delle linee guida in Italia viene messo in evidenza 
come la discussione tra medico e paziente sulle complicazioni respiratorie causate dal decorso 
patologico della SLA nei grandi centri specialistici per la SLA e nelle Unità Operative di 
Neurologia, rispettivamente nel 57% e nel 73% dei casi, fosse demandata all’insorgere dei primi 
sintomi respiratori. Le percentuali si ripetono in valori molto simili negli argomenti specifici della 
scelta per la ventilazione meccanica non invasiva (46% e 23% nei piccoli centri, dove prevale la 
discussione in seguito ai disturbi di ipoventilazione notturna) e della ventilazione meccanica 
invasiva, tracheostomia (in entrambi i casi, 50%). L’aspetto più critico di questo ritardo è dato dalla 
conseguente necessità di dover gestire un sintomo conosciuto e monitorabile nell’evoluzione della 
malattia come fosse un’emergenza in modo che, secondo i protocolli d’intervento del pronto 
soccorso, si rende necessario e urgente l’accesso ospedaliero e, di conseguenza, una repentina 
decisione per il supporto ventilatorio.  
 
Rispetto a queste difficoltà, nelle indicazioni dell’AAN si trovano ripetute considerazioni sull’utilità 
di supportare i medici competenti in queste patologie nello sviluppare e potenziare le capacità 
relazionali a partire da un possibile inserimento di nuove materie nei curricula formativi che 
rispondano a questo diverso fabbisogno conoscitivo ed esperienziale. 
  

Il punto di vista del paziente e della famiglia 

In realtà le dinamiche di comunicazione fin qui delineate attraverso le dichiarazioni dei 
professionisti sanitari vanno in contrasto con quello che è il vissuto dei pazienti con SLA e dei 
rispettivi caregiver.  
Durante lo svolgimento dei Focus Group, tra le principali indicazioni emerse, si evince che in molti 
casi NON ESISTE un vero percorso di comunicazione. Il paziente ed i rispettivi familiari 
gradualmente, attraverso la lettura delle prescrizioni degli esami (es. l’elettromiografia per sospetta 
malattia del motoneurone), l’ascolto di ipotesi diagnostiche e per analogia (osservando altre persone 
presenti in reparto con le stesse sintomatologia) arrivano a dedurre una possibile diagnosi che poi 
approfondiscono nel tempo attraverso enciclopedie mediche, ricerche sul web, passaparola. 
Un’istanza molto forte che le persone con SLA e i rispettivi familiari hanno sollevato è quella di 
strutturare le camere di ricovero, per quanto possibile, in modo da non far capitare nella stessa 
stanza persone con livelli di stadiazione della malattia differenti. Il pericolo, specialmente per 
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coloro ai quali è stata appena comunicata la diagnosi è che ci sia una proiezione immediata di quelle 
che potrebbero essere delle possibili evoluzioni della patologia, il che ha forti implicazioni 
sull’emotività e la psiche. 
Se consideriamo le indicazioni guida fin qui presentate, a partire dall’esemplificazione della AAN, 
apparirà subito evidente che le testimonianze raccolte manifestano esempi di cattiva comunicazione, 
dovuti alla modalità errata (via epistolare), alla terminologia utilizzata o alla poca disponibilità ad 
informare. È bene precisare, sul piano metodologico, e per non creare fraintendimenti, che le 
testimonianze raccolte durante i Focus Group sono state registrate in forma anonima e che i pazienti 
e familiari che vi hanno preso parte non sono appartengono ai presidi ospedalieri del campione di 
indagine.  
 

Errori nella comunicazione 
 
“La Comunicazione mi è stata inviata per posta dal medico che aveva fatto la diagnosi. Assolutamente 
durante la visita non mi ha dato grosse indicazioni. Era lontanissimo da noi immaginare che era una 
malattia del genere”.  
 
“Il Neurologo mi ha detto subito probabile malattia del motoneurone. Tornato a casa sono andato a 
leggere cosa comportasse”. 
 
“In camera mi è stato comunicato direttamente utilizzando la parola motoneurone. Neanche 20 minuti 
dopo viene ricoverata accanto a me una persona che aveva la malattia del motoneurone e che non poteva 
più muoversi”.  
 
“A mia moglie è stato comunicato che aveva la malattia del motoneurone. Chiedo un incontro con il 
medico per sapere di cosa si trattasse e lui mi ha informato che è una SLA, una cosa peggiore. Ho 
chiesto come dovevo comportarmi, cosa dovessi concretamente fare tornato a casa e mi ha consegnato 
un giornalino dicendo di documentarmi. Alla terza volta che ho chiesto ulteriori spiegazioni lui mi ha 
comunicato che la medicina non può fare nulla, rimaneva soltanto da andare a Lourdes”.  
 
“Quando mi ha detto malattia del motoneurone io mi sono insospettita perché mi ha raccomandato di 
non andare a casa a vedere cosa è”.  
 

 
Anche l’uso di un linguaggio tecnico, se non accompagnato da un aiuto alla comprensione, non 
permette di traghettare il vero messaggio che il clinico vuol trasmettere al paziente. Questo riduce la 
pratica assistenziale ad una mera esecuzione di un servizio, svilisce la diagnosi ad una mera 
prestazione tecnica senza tener conto che invece essa è, in primo luogo, un momento di attenzione 
alla persona. Il ruolo dell’alleanza terapeutica tra medico/paziente è fondamentale per la buona 
gestione del decorso della malattia: dalle testimonianze raccolte emerge come il coinvolgimento 
diretto del paziente, così come la trasparenza nel rapporto con l’équipe di cura, non sia una mera 
raccomandazione teorica, quanto una vera esigenza inespressa del paziente.  
 

Saper comunicare significa riunire l’équipe 
 
“Ero nel corridoio del reparto, sapevo che nella stanza erano tutti riuniti per discutere di me. Stavo per 
allontanarmi ed invece mi hanno chiamato ed ho partecipato alla valutazione del mio caso. Ho molto 
apprezzato la loro trasparenza.” 
 

 
 



71 

3.3.4 La presa in carico ospedaliera 
Il campione di riferimento per l’analisi delle Aziende Ospedaliere è stato costruito in modo 
osservazionale, selezionando cinque unità per Regione sulla base della riconosciuta esperienza e 
specializzazione nella gestione della SLA, grazie alla supervisione di AISLA. Di queste, sei 
Aziende hanno restituito il questionario compilato. Nell’interpretare e analizzare i dati pervenuti, 
tuttavia, non è possibile considerare il campione unitario di sei aziende, ma occorre distinguere e 
leggere ogni dato in relazione alla struttura di provenienza. Una difficoltà che tuttavia non è limitata 
al campione in oggetto, quanto piuttosto una complessità intrinseca alla mappatura e definizione di 
quali centri/strutture possono, e in che modo, occuparsi della gestione della SLA.  
 
Inizialmente, infatti, si era ipotizzato di mappare le Unità Operative di Neurologia per identificare 
una stima di quali fossero a livello regionale le strutture potenzialmente recettive per la SLA: 
un’ipotesi questa immediatamente contraddetta dal fatto stesso che tra i centri accreditati si trovano 
anche Unità Operative riabilitative, ma soprattutto dalla necessità che la stessa struttura oltre 
all’Unità Operativa di Neurologia includesse anche quella di pneumologia e chirurgia per la 
gestione clinica integrale del paziente. Queste considerazioni, pertanto, introducono anzitutto la 
difficoltà, e insieme l’esigenza, di definire dei Percorsi Diagnostico-Terapeutico-Assistenziali, di 
individuare quante e quali tipi di strutture sanitarie siano in grado e possano ottimizzare sul piano 
organizzativo ed esperienziale (competenze professionali) la gestione di una persona con SLA. In 
questa direzione, infatti, sono orientate sia le indicazioni proposte per il coordinamento delle Reti 
Regionali delle Malattie Rare, sia il modello proposto dalla Commissione Regionale del Lazio per 
la Sclerosi Laterale Amiotrofica.  
 

Modello Hub & Spoke per la SLA 

I programmi per la cure delle malattie rare, quali la SLA, sono caratterizzati da prestazioni 
assistenziali con bassi volumi di attività, elevati livelli di complessità e dall’impiego di tecnologie 
non usuali. Sempre più frequentemente il modello organizzativo di rete clinica integrata, scelto per 
tali patologie, è il modello Centro & Satellite (Hub & Spoke). Questo sistema prevede la 
concentrazione della produzione dell’assistenza di maggior complessità in strutture di eccellenza 
(Centro) e l’organizzazione del sistema di invio a centri periferici funzionalmente sotto ordinati 
(Satellite), i quali garantiscono direttamente le prestazioni che si collocano al di sotto della soglia di 
complessità per essi specificamente prevista. Negli ospedali satellite è quindi necessario istituire 
anche attività per le cure palliative in grado di erogare specialistica clinica di alto livello e intensità 
assistenziale adeguata alla fisionomia del paziente neuromuscolare. 
Il Centro e i Satelliti, in questo modello, dovrebbero erogare istituzionalmente tutte le attività 
tecnicamente non domiciliabili. Le attività tecnicamente domiciliabili (esami ematochimici, EGA, 
ECG, cambio cannula non complicato, radiografia semplice del torace, eventuali accessi di 
Infermieri Professionali o Medici afferenti al Centro, ecc.), possono anche essere erogate dal Centro 
o dai Satelliti, laddove la ASL non sia in grado di gestirle direttamente. In questo caso è necessaria 
una convenzione con l’Azienda Ospedaliera nella quale siano definite le risorse economiche che 
l’ASL mette a disposizione. All’interno del Centro Regionale e del Satellite, secondo la proposta 
della Regione Lazio, dovrebbero essere previste le strutture ed attività elencate nella seguente 
tabella. 
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Tabella 18: Attività e strutture da prevedere nel modello Hub & Spoke per la SLA 
 
Attività e Strutture Centro Regionale Satellite 
Reparto di Neurologia, dotato di DH e Ambulatorio, con competenze ed esperienza 
nella diagnosi e follow-up neurologico di malati con SLA o patologia 
neuromuscolare 

X X 

Attività di Neurofisiopatologia X X 
Attività di Fisiatria/Riabilitazione con competenza ed esperienza in malati 
neuromuscolari 

X X 

Attività di ORL con competenza ed esperienza in esecuzione di Tracheostomia a 
permanenza e valutazione della deglutizione 

X X 

Attività di Logopedia per riabilitazione della deglutizione e fonazione X X 
Attività Nutrizionistica per: valutazione nutrizionale iniziale e periodica X X 
Attività di Gastroenterologia o Chirurgia per esecuzione della PEG ed eventuali 
adattamenti  

X X 

Possibilità di appropriata assistenza in regime di ricovero per le situazioni di acuzie 
e per effettuazione di procedure 

X X 

Attività di Pneumologia Intensiva consistenti nella Gestione di Area Intensiva per 
malati critici 

X X 

Deve disporre della possibilità di supporto Psicologico per pazienti e caregiver. X X 
DH inserito nell’area intensiva per valutazioni cliniche e strumentali di pazienti 
neuromuscolari 

X X 

Reperibilità telefonica h 24,00 X  
E’ in grado di eseguire una diagnosi differenziale complessa X X 
Gestisce database clinico e attiva il registro regionale di patologia X  
Ha esperienza in trials clinici internazionali X  
Appartiene alla rete europea/internazionale dedicata alla SLA X  
Gestisce banca per DNA, siero, liquor, prelievi bioptici (muscolo, nervo) X  
Gestisce laboratorio sperimentale dedicato alla SLA; X  
Elabora linee guida per la formazione dei caregiver X  
Seleziona,definisce, prescrive ausili X X 
Attiva la formazione per operatori sanitari, famiglie, pazienti, caregiver X X 
Valuta almeno 20 nuovi pazienti/anno e segue oltre 50 pazienti affetti da SLA/anno X  
Elabora il protocollo e le procedure di sorveglianza metabolico-nutrizionali e 
respiratorie per i pazienti che ha in carico e per i centri satelliti 

X X 

E’ in grado di ricoverare pazienti per problemi critici e per l’effettuazione di 
procedure (PEG e tracheostomie) 

X X 

 
La presentazione di questo modello è una chiave di lettura funzionale all’analisi dei dati raccolti nel 
nostro campione di indagine. Su sei unità campionarie, infatti, due sono rappresentate da centri di 
riabilitazione neuromotoria, tre sono Aziende Ospedaliere e una costituisce un centro specialistico 
per le malattie neuromotorie; i questionari sono stati compilati a cura rispettivamente del 
responsabile dell’Unità Operativa di Neuroriabilitazione (primi due centri), di Neurologia, e di 
Neurofisiologica Medica e Chirurgica (in un’Azienda Ospedaliera) e del centro per le malattie 
neuromuscolari. 
Su sei unità campionarie, il numero complessivo di pazienti con SLA ricoverati nel 2008 è pari a 
360, di questi si può distinguere, sulla base dei dati di quattro unità, se l’esordio è spinale o bulbare:  
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Tabella 19: Casi di SLA con esordio spinale vs esordio bulbare nel 2008 (4 unità) 
 

Tipo di esordio  N. CASI 2008 % N. CASI – NR % corrette 
SLA spinale  254 70,6 254 77,9 
SLA Bulbare 72 20 72 22,1 
Non risposte 34 9,4 - - 
Totale  360 100 326 100 

 
 
Nel questionario, è stato chiesto di specificare le prime tre patologie neuromuscolari prevalenti in 
base ai ricoveri del 2008, per stimare l’impatto della SLA sulle altre patologie, considerato che in 
base ai dati del Registro Nazionale delle Malattie Rare le malattie del sistema nervoso e degli organi 
di senso, secondo la classificazione ICD-9 CM, rappresentano il primo gruppo prevalenza per 
segnalazioni. In questo caso, emerge che in due centri la SLA raffigura la prima patologia per 
numero di ricoveri (2008): 48,6% (36 ricoveri) presso il centro neuroriabilitativo S. Camillo di 
Venezia e 59,8% (207 ricoveri) nel centro NEMO, specializzato in malattie neuromuscolari.  
 
Oltre al numero di pazienti ricoverati, si è inoltre approfondita la ricettività della strutture chiedendo 
il numero di posti letto riservati alle patologie neuromuscolari e, rispetto a questi, quanti fossero i 
posti dedicati alla SLA, nel caso previsti. In linea generale, nelle Aziende Ospedaliere non c’è 
distinzione tra pazienti con SLA e il resto delle patologie neuromuscolari: i posti letto sono i 
medesimi e in media, su 6 unità campionarie, si trovano 20 posti letti nelle Unità Operative di 
Neurologia. Rispetto all’indice di turn-over, nelle Aziende Ospedaliere è pari in media al 70%. 
Anche in questo caso, si deve fare un distinguo per il Centro NEMO e il S. Camillo di Venezia:  

– al NEMO su 20 posti letto per le patologie neuromuscolari 16 sono dedicati alla SLA: il 
centro registra il 100% come indice di turn over;  

– al S. Camillo di Venezia su 45 posti letto nel reparto di neuro-riabilitazione, 10 sono per le 
patologie neuromuscolari e 5 sono dedicati alla SLA, il centro registra un indice di turn over 
del 30%. 

 
In tutte le unità campionarie i posti letti presenti risultano attivi. Rispetto all’esistenza o meno di 
una lista d’attesa: su sei unità, cinque hanno risposto. Di queste, quattro dichiarano di avere una 
lista di attesa: la durata media è pari a 30 giorni. Il range è ampio in quanto si va dai 10 giorni delle 
Aziende Ospedaliere ai 30 e 60 nei centri specialistici (rispettivamente, San Camillo e NEMO). 
 

Regime assistenziale delle attività 

Il differente potenziale organizzativo e gestionale che caratterizza queste strutture, che mette in 
evidenza la divisione adottata, tra attività presenti nelle Aziende Ospedaliere rispetto a un centro 
specialistico per le malattie neuromuscolari e i centri di riabilitazione neuromotoria, emerge 
attraverso i dati sulle attività di regime assistenziale offerte. Nel questionario, infatti, è stata 
presentata una tabella riassuntiva in cui indicare il valore assoluto delle attività di regime 
assistenziale, suddivise per tipologia, relativo al 2008, distinguendo la percentuale di pazienti extra-
regionali che hanno usufruito di queste prestazioni sul totale dei pazienti regionali. La tabella è stata 
proposta sempre per le malattie neuromuscolari in generale e per la SLA in particolare, per 
evidenziare eventuali attività specifiche e la numerosità dei pazienti con SLA, rispetto alla tipologia 
assistenziale.  
Nelle tabelle 20a e 20b sono riportate, in modo sinottico, le risposte date dalle sei unità 
campionarie, dove AO indica le Aziende Ospedaliere, RN i centri di neuro riabilitazione, SC (S. 
Camillo) e N (centro NEMO). 
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Tabella 20a: Tipologia di regime assistenziale dei pazienti con patologie neuromuscolari (2008) 

 
 
Tabella 20b: Tipologia di regime assistenziale dei pazienti con SLA (2008) 

 
 
Il Day Service ambulatoriale di fatto è presente solo in una struttura ospedaliera, mentre il Day 
Hospital, sia per le patologie neuromuscolari che per la SLA viene effettuato anche al NEMO, che 
tra l’altro ha a disposizione quattro posti letti per questo servizio. Si può vedere inoltre che anche la 
clinica di riabilitazione neurologica dichiara di svolgere attività di Day Hospital solo per le 
patologie neuromuscolari. 
 
La Lungo Degenza sia per la SLA che per le patologie muscolari riguarda sia l’ospedale che la 
clinica di riabilitazione neuromotoria mentre il Ricovero Ordinario è la voce più ricorrente a 
prescindere dal tipo di struttura. Questo dato va letto in relazione al periodo di ricovero che è 
presentata nella tabella 21 dove alla durata media è associato il range min. – max. dei giorni di 
ricovero. In questo caso, ad eccezione di una struttura, nelle Aziende Ospedaliere prevale il ricovero 
a breve termine, mentre il NEMO dichiara la durata massima più elevata per i ricoveri. Questo dato 
sembra confermare quanto riportato in letteratura, per cui laddove non c’è un piano, un protocollo 
di presa in carico del paziente, spesso i ricoveri in ospedale sono dettati dalla gestione 
dell’emergenza, alla quale segue una repentina dimissione in assenza di complicazioni. In questo 
senso, un’omissione nell’elenco delle tipologie assistenziali riguarda la possibilità di Pronto 
Soccorso o comunque di gestione dell’emergenze, che in parte potrebbe essere ricondotta all’attività 
di Day Hospital. Tuttavia, nelle interviste è emerso che nella gestione dell’emergenza, il paziente 

Malattie 
neuromuscolari 
 

2008 VALORE ASSOLUTO % PAZIENTI EXTRA-REGIONE 

SC AO N AO RN AO SC AO N AO RN AO 

Day service 
ambulatoriale 

 50           

Day Hospital  10 78  68   2   25  
Lungo degenza 2 10           
Ricovero ordinario 72 12 307  221  14  15  28  
Ospedalizzazione 
domiciliare 

            

Assistenza 
Domiciliare Integrata 

 30           

Hospice   3           
Altro             

SLA 2008 VALORE ASSOLUTO % PAZIENTI EXTRA-REGIONE 

SC AO N AO RN AO SC AO N AO RN AO 

Day service 
ambulatoriale 

 25           

Day Hospital  5 43     2 3    
Lungo degenza 2 5           
Ricovero ordinario 36 12 164 60 23  17  20 35 26  
Ospedalizzazione 
domiciliare 

            

Assistenza 
Domiciliare 
Integrata 

 18           

Hospice   3           
Altro             
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con SLA, data la tipologia di sintomi che può causarla, viene per lo più ricoverato nei reparti di 
Pneumologia o Chirurgia, per dispnea o disfagia essenzialmente. Un dato questo non registrato dal 
questionario che, come anticipato, è stato compilato dalle Unità Neurologiche o Neuro-Riabilitative. 
La questione della gestione delle emergenze non viene quindi tracciata.  
 
Tabella 21: Durata media dei ricoveri, range min. – max., in giorni (2008) 
 

Strutture SC AO N AO RN AO 
Media 
Totale 

 
Mediana 

Media 45 10 19 21 10 12 19,5 19 

Min  30 8 8 5 4 5 10 8 

Max  60 15 90 60 14 16 42,5 42,5 

 
Al di là dei tipi di regime assistenziale, nel questionario è stato richiesto di stimare il numero di 
pazienti con SLA seguiti settimanalmente, per dimensionarne il flusso (tabella 22). Le risposte 
fornite sono in linea con il volume di attività presentato nelle tabelle 20a e 20b:  
 
Tabella 22: Numero di pazienti con SLA seguito settimanalmente (2008):  
 

Strutture SC AO N AO RN AO 

N. pazienti 10 6 35 8 2 nr 

 
L’attività di Hospice risulta presente solo in una struttura ospedaliera: anche i centri di lunga 
degenza, di neuroriabilitazione sembrano non erogare quest’assistenza. Le non risposte, infatti, 
possono essere lette alla luce del dato sui posti letto dedicati al fine vita: su cinque unità rispondenti 
solo un’Azienda Ospedaliera dichiara di avere dei posti letto dedicati al fine vita (1-2 letti) tutte le 
altre infatti rispondono negativamente. Questo dato tuttavia è di complessa interpretazione, in 
quanto le risposte negative sembrano doversi interpretare esclusivamente dal punto di vista 
organizzativo: ovvero, non ci sono posti letto Hospice per i pazienti con SLA. Il che non significa 
che in alcune strutture, per lo meno quelle intervistate direttamente, questi pazienti siano 
ugualmente presenti: solitamente il paziente con SLA in fase di fine vita, infatti, viene ricoverato 
nell’Unità di Terapia Intensiva, o di Pneumologia Sub-Intensiva, probabilmente all’interno della 
struttura stessa in cui è stato preso in carico o nell’Azienda Ospedaliera di residenza. La mancanza 
di Hospice per la SLA attualmente costituisce un elemento di criticità cronica, sia nelle strutture 
ospedaliere che in quelle di accoglienza territoriale.  
 
Sulla gestione assistenziale del fine vita, sono state poste altre domande. Rispetto a quali figure 
professionali si occupano del paziente con SLA nella fase terminale, hanno risposto solo tre unità, 
due Aziende Ospedaliere e il NEMO: ricorsiva e onnipresente è la presenza del Neurologo, al quale 
si affianca il Pneumologo, il Palliativista e lo Psicologo, come clinici; vengono citate inoltre altre 
figure di operatori socio-sanitari, Fisioterapista, Infermiere Professionale, Assistente Socio-
Sanitario. Nota evidenziare che, nonostante le forte attenzione oggi portata sull’opportunità di 
adottare le cure palliative nella SLA, solo un’Azienda Ospedaliera menziona il Palliativista, pur 
avendo indicato la mancanza di posti letto Hospice. 
I rispondenti inoltre dichiarano che solitamente la scelta del luogo di fine vita viene decisa insieme 
al paziente (80%), i quali prediligono il rientro a casa: secondo quanto dichiarato l’80% dei pazienti 
preferisce tornare a casa e il 20% rimanere nella struttura sanitaria. 
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Figura 3: Canali di provenienza al Centro dei pazienti con SLA 
 

 
 

Nella voce “altro” sono stati indicati come possibili canali: le visite specialistiche territoriali, nel 
caso delle Aziende Ospedaliere, e Internet per un centro specialistico come il NEMO. Il principale 
canale di provenienza è sempre il Medico di Medicina Generale (MMG), a conferma del dato 
precedente per cui rappresenta la prima figura di riferimento nella relazione ospedale-territorio; 
mentre significativa risulta la percentuale di incidenza minima del Pronto Soccorso: di nuovo, 
sembra confermarsi che nella gestione delle emergenze, l’Unità Operativa di riferimento per il 
paziente con SLA non corrisponde all’Unità che solitamente ne cura l’assistenza integrale – 
sebbene in questo caso l’unico centro ad averlo indicato come potenziale canale è proprio il NEMO.  
 

Un modello da esportare: Il Centro NEMO 
 
Il Centro Clinico NEMO è una realtà molto giovane. Inaugurata nel gennaio 2008 sotto la gestione della 
Fondazione Serena dalla volontà di un gruppo di soci Fondatori tra i quali UILDM (Unione Italiana Lotta alla 
Distrofia Muscolare), Fondazione TELETHON e Azienda Ospedaliera Niguarda Ca’ Granda, con la 
partecipazione di soci quali AISLA (Associazione Italiana Sclerosi Laterale Amiotrofica) e più di recente 
Famiglia SMA Onlus. Nasce con gli obiettivi di: promuovere terapie cliniche e riabilitative per migliorare la 
qualità della vita delle persone colpite da malattie neuromuscolari; limitare al minimo i danni derivanti 
dall’immobilità attraverso interventi mirati; svolgere attività di prevenzione attraverso la consulenza genetica e 
l’identificazione dei portatori sani di patologia; promuovere una corretta informazione verso il pubblico e 
favorire la giusta formazione agli addetti ai lavori.  
Presieduto da Alberto Fontana e guidato dalla Direzione Scientifica del Prof. Mario Melazzini e dalla Direzione 
Clinica del Prof. Massimo Corbo, in poco tempo è diventato il punto di riferimento a livello nazionale (22% di 
pazienti arriva da fuori Regione) per l’assistenza alle Distrofie Muscolari, SLA e Atrofie Spinali. 
E’ interessante notare che questo assetto organizzativo prevede che il primo fruitore dei servizi del centro ne è 
al tempo stesso il finanziatore. Dotato di 20 posti letto per il ricovero ordinario, 4 per i DH e una serie di 
ambulatori multidisciplinari, in un anno ha registrato circa 500 ricoveri di cui la metà per Sclerosi Laterale 
Amiotrofica. 
Il Centro NEMO va a collocarsi all’interno di un panorama nazionale costituito da numerose cliniche 
Neurologiche, tutte estremamente valide ma nessuna capace di andare oltre la fase diagnostica e di sviluppare la 
fase intermedia ed avanzata della patologia.  
La grande “rivoluzione” che il Centro NEMO ha apportato è stata quella di creare un luogo che rispondesse 
all’ottimizzazione dell’assistenza attraverso la presenza di medici ad alta specialità per gruppo di malattia. Far 
coesistere più specialità e farle lavorare a stretto contatto, gomito a gomito, è difficile ma ha il vantaggio di far 
interagire i diversi professionisti attraverso il dialogo e l’esperienza diretta, rendendo più labili i confini della 
propria specialità, apprendendo anche problematiche di altra natura clinica e permettendo a tutti di avere una 
visione di insieme. 
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Terapia 

Una delle macroaree del questionario è stata dedicata al tipo di prestazioni terapeutiche erogate, 
distinguendo il luogo di prestazione: ospedale, domicilio, o entrambi In questo senso, si può 
affermare che la modalità di costruzione del campione ha influenzato significativamente questo 
risultato: avendo coinvolto nello studio strutture note per il trattamento specifico della SLA, la 
maggior parte delle attività terapeutiche specifiche per la Sclerosi Laterale Amiotrofica di fatto sono 
presenti. In questo caso, la rispondenza delle unità campionarie è stata assoluta (sei su sei).  
A conferma di quanto emerso in altri studi sull’applicazione delle linee guida [61], l’uso di farmaci 
sintomatici è ormai molto diffuso, e il Riluzolo si conferma il primo rimedio farmacologico 
prescritto fin dalla diagnosi. Altro aspetto importante è la significativa attenzione ai trattamenti 
riabilitativi, quali Fisioterapia, Logopedia e Terapia Occupazionale, un segno tangibile della mutata 
prospettiva di gestione della SLA: cercare di migliorare il più possibile la qualità di vita del paziente 
ricorrendo ad ausili personalizzati capaci di rispondere alle esigenze specifiche salvaguardando la 
massima autonomia possibile del paziente, potenziandone le capacità residue, oltre alla terapia 
farmacologica.  
Senza entrare nel merito delle singole terapie, che possono essere lette alla luce delle indicazioni 
terapeutiche e delle Linee Guida per la gestione della SLA presentate nel capitolo 2, è opportuno 
riflettere sul grado di domiciliarizzazione delle terapie. Purtroppo, il nostro campione in questo 
specifico dominio non consente di rilevare particolari evidenze/risultati: di sei centri infatti due 
sono centri di neuroriabilitazione ed uno è un centro specialistico, ovvero strutture che non seguono 
l’assistenza sul territorio una volta dimesso il paziente. La domiciliarizzazione in questo caso deve 
essere letta in relazione alle tre Aziende Ospedaliere incluse nel campione, tra le quali sembra in 
ogni caso distinguersi come buona prassi l’esempio gestionale dell’Azienda di Treviso.  
 



78 

 
Tabella 23: Tipologia di prestazioni erogare e luogo (ospedale e/o domicilio) 
 

 

Personale: équipe multidisciplinari 

Nel questionario è stato dedicato ampio spazio all’assetto dell’organico che si occupa di patologie 
neuromuscolari e in particolare di SLA. Questo perché la complessità della patologia richiede la 
compresenza di più figure professionali che si coordinino per la gestione integrale del paziente. 
Come raccomandato dall’AAN e dimostrato in più studi, uno dei pilastri nella cura della SLA è 
costituto proprio dall'esistenza di un team sanitario integrato, che consente la gestione degli 
interventi in tempo utile e coordinato. Nell’indagine svolta nel 2001 sulle strutture sanitarie dedicata 
alla SLA in merito al livello di applicazione delle linee giuda [61], risultò che solo i grandi centri 
avevano organizzato un team multidisciplinare, al contrario dei medio/piccoli (nella fattispecie, le 
Unità Operative Neurologiche non specialistiche): un risultato questo che riflette la difficoltà nello 

Tipologia di prestazione erogate Sì No Ospedale Domicilio Ospedale e 
Domicilio 

Nutrizione Parentale (NPT) 
1. Preparazione sacche 5  4 1  
2. Gestione e medicazione del C.V.C. 6  4 1  
3. Gestione e programmazione delle pompe per infusione volumetriche 5  3 1  
Inserzione cateteri venosi centrali e periferici (IVC) 
1. Per NPT 5 1 4   
2. Per infusione di liquidi a permanenza 5  4 1  
3. Per infusione di farmaci e terapie 5  3 1  
Gestione PEG 

1. Sostituzione 6  5 1  
2. Medicazione 5  3 2  
Gestione Tracheotomie 
1. Sostituzione cannula tracheostomica 5 1 5 0  
2. Broncoaspirazione 6  3 3  
3. Medicazione 6  3 3  
4. Emogasanalisi 6  4 2  
Assistenza ventilatoria non invasiva 
1. Gestione delle apparecchiature per il controllo del dolore 6  3 3  
2. Piano terapeutico per l’ossigeno terapia 6  4 2  
Protocolli terapeutici antalgici 
1. Applicazione di elastomeri 3 1 3 0  
2. Gestione impianti endomidollari per il controllo del dolore 4 1 3 0  
3. Applicazione di cateteri peridurali 4 1 3 0  
Prestazioni chirurgiche 

1. Trattamento chirurgico di escare e piaghe 4 1 3 0  
2. Medicazioni chirurgiche ad elevata complessità 5  3 0  
3. Interventi di piccola chirurgia in anestesia locale 4 1 1 3  
Terapia farmacologica 
Rilutek con specifiche indicazioni per SLA 6  2  4 
Sostanze antiossidanti 6  1 3 2 
Vitamina E 6  1 3 2 
Glutatione ridotto 3 1  2 1 
Creatina monoidrato 3    2 
Miorilassanti per la spasticità e i crampi (es. Lioresal, Sirdalud) 6  1 3 2 
Anticolinergici per l’eccessiva salivazione (es. antidepressivi serotoninergici 
per il riso e pianto incontrollati (cosiddetta incontinenza emotiva 

6  1 3 2 

Antidepressivi per la reazione depressiva  6   3 2 
Ipnotici non benzodiazepinici per il sonno (es. zolpidem, zopiclone)    1 3 2 
 Ansiolitici non benzodiazepinici per l’ansia (es. buspirone)  4   2 2 
Sedute riabilitative 
Fisioterapia 5  2 1 2 
Terapia occupazionale 4  2 1 1 
Logopedia 5  3 1 1 
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stabilire un’équipe multidisciplinare nei centri di piccole dimensioni o dove comunque il numero di 
pazienti presi in carico è limitato. 
Da qui, l’esigenza per le malattie rare, a bassa intensità di volumi e ad elevati livelli di complessità 
nell’assistenza, come la SLA, di progettare e definire dei protocolli di integrazione e collaborazione 
tra più centri, in funzione del fabbisogno assistenziale e delle potenzialità della struttura. La 
questione dell’interdisciplinarità mette al centro tanto le potenzialità strutturali, rispetto alla 
numerosità e al tipo di Unità Operative presenti, alla pianta organica e alla disponibilità logistica 
della struttura (spazi disponibili e raggiungibilità), quanto la possibilità di una buona gestione del 
percorso assistenziale del paziente. È stato dimostrato infatti che la presenza di centri 
interdisciplinari specialistici, in grado di prendere in carico un numero elevato di pazienti, 
costituisce un ottimo modello per una corretta gestione del paziente, dal punto di vista terapeutico 
ed economico (razionalizzazione delle risorse), ma soprattutto dal punto di vista del paziente stesso, 
rispetto alla percezione della qualità di vita e alla sopravvivenza.  
 

Uno studio population-based: l’efficacia clinica della gestione multidisciplinare della SLA e il ruolo 
dei centri specialistici  
 
Tra il 1996 e il 2000 in Irlanda è stato condotto uno studio population-based per valutare l’impatto clinico e 
l’efficacia nell’intervento e nella gestione multidisciplinare nella SLA. La concentrazione di un certo 
numero di pazienti in centri dedicati alla SLA porta ad un accumulo di risorse e competenze cliniche che 
facilita la gestione di questa malattia progressiva. Questo modello gestionale ha già mostrato in passato le 
sue potenzialità cliniche rispetto al miglioramento della qualità di vita e al prolungamento della 
sopravvivenza nei pazienti con altre malattie neurodegenerative. Da qui la necessità e le finalità dello studio 
realizzato in Irlanda, dove già a partire dal 1995 è entrato in vigore il modello di gestione multidisciplinare, 
con centri specializzati nella diagnosi, nella gestione e nelle cure palliative delle persone con SLA [5]. 
Durante il periodo di studio, tra il 1° gennaio 1996 e 31 dicembre 2000, 345 cittadini residenti in Irlanda 
(dati tratti dal registro irlandese della SLA) sono stati diagnosticati con una SLA sospetta, possibile, 
probabile o definita. Di questi, 82 (24%) pazienti hanno abitualmente frequentato il centro multidisciplinare 
per la SLA, mentre i restanti 262 (76%) dei pazienti sono stati seguiti in generiche Unità Operative di 
Neurologia. Lo studio prevedeva: 

a) diagnosi: realizzata secondo i criteri consolidati di El Escorial; 
b) comunicazione della malattia: affidata al medico in carica con il livello più alto, rivolta al paziente 

accompagnato da un membro della famiglia; 
c) gestione: il management della patologia ha seguito i criteri e le raccomandazioni delle linee guida 

(AAN). 
Confrontando i due gruppi:  

a) nel gruppo seguito da centri multidisciplinari si è registrata una più alta percentuale di pazienti a cui 
è stato prescritto il Riluzolo (99% contro 61%); 

b) i pazienti che frequentavano i centri multidisciplinari per la SLA sono risultati in media di 5,5 anni 
più giovani degli altri pazienti; 

c) i pazienti con SLA familiare hanno registrato una maggior probabilità a utilizzare i centri 
specializzati rispetto ai pazienti con SLA sporadica (12% contro il 2%); 

d) la sopravvivenza media dei pazienti affetti da SLA che hanno frequentato i centri multidisciplinari è 
stata di 677 giorni rispetto ai 448 giorni di chi si è rivolto a centri di Neurologia generale. La presa 
in carico del paziente presso i centri multidisciplinari è stata quindi associata al 29,7% e 10,7% di 
riduzione della mortalità a 12 e 24 mesi rispettivamente. L’effetto benefico della presa in carico 
presso i centri multidisciplinari è continuato per tutto il periodo di follow up: a quattro anni, il tasso 
di mortalità dei pazienti affetti da SLA transitati dai centri multidisciplinari per la SLA è stato del 
13,4% inferiore rispetto ai loro omologhi seguiti presso Unità Operative di Neurologia; 

e) la sopravvivenza media dei pazienti con esordio bulbare che hanno ricevuto le cure presso i centri 
dedicati alla SLA (n = 34) è stata di 657 giorni, di contro a una sopravvivenza media di 363 giorni 
degli stessi pazienti con esordio bulbare seguiti in modo non specialistico e multidisciplinare (n = 
145). Il tasso di mortalità, pertanto, in questi pazienti, è diminuito del 39% e del 18% a uno e due 
anni rispettivamente; 

f) lo stesso effetto positivo, invece, non si è registrato per i pazienti con SLA a esordio spinale: 
nonostante ciò, la sopravvivenza globale è rimasta migliore rispetto ai pazienti seguiti in centri non 
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multidisciplinari. 
 
Questo studio irlandese è stato il primo studio prospettico ad esaminare l'effetto di un ambulatorio 
multidisciplinare per la SLA sulla sopravvivenza. Dai risultati, i pazienti transitati dai centri 
multidisciplinari per la SLA hanno vissuto una media di 7,5 mesi in più rispetto agli individui che hanno 
ricevuto le cure mediche in un centro generico.  
 
Non è chiaro come il ruolo di un centro multidisciplinare abbia determinato un miglioramento netto della 
sopravvivenza. Una possibile spiegazione è che la combinazione di tutte le terapie disponibili nei singoli 
pazienti con SLA sia stata benefica: gli effetti prognostici di singoli trattamenti clinici infatti erano già stati 
evidenziati in precedenza (i.e. uso PEG o del Riluzolo), quello che qui sembra emergere è piuttosto il 
vantaggio di combinare diverse terapie. La presa in carico del paziente in cliniche specialistiche agevola e 
favorisce l’intervento su più aspetti critici della patologia, rispondendo in modo specialistico, sul piano 
terapeutico, e preservando una visione integrale della patologia (inserzione della PEG, ricorso alla 
ventilazione non invasiva secondo una corretta tempistica, counseling e accompagnamento psicologico in 
ogni fase etc). Le frequenti interazioni con il team clinico e la consulenza fornita ai pazienti che frequentano 
i centri specialistici risultano, secondo quanto emerso dallo studio, l’aspetto fondamentale capace di 
migliorare la qualità di vita e prolungare la sopravvivenza.  
 
Questa evidenza risulta ancor più corroborata dai risultati sorprendenti del sottogruppo clinico dei pazienti 
con SLA ad esordio bulbare: un esito che riflette l'enfasi posta sulla funzione bulbare e sullo stato 
nutrizionale, gestibili in modo ottimale grazie alla presa in carico integrale e coordinata.  
 
B. J. Traynor, M. Alexander, B. Corr, E. Frost, O. Hardiman, Effect of a multidisciplinary amyotrophic 
lateral sclerosis (ALS) clinic on ALS survival: a population-based study 1996–2000, J Neurol Neurosurg 
Psychiatry N. 74, 2003, pp. 1258–1261 [70] 

 
Nel questionario è stata predisposta una tabella in cui indicare la numerosità, la tipologia di impiego 
(full time/part time) e l’appartenenza o meno alla struttura (vs consulente esterno) dei possibili 
professionisti presenti nel gruppo di lavoro dedicato alle Patologie Neuromuscolari (NM) e alla 
SLA in particolare. L’elenco delle professioni è stato ricostruito sulla base delle raccomandazioni 
dell’AAN per la una buona gestione del paziente con SLA. Di seguito presentiamo i risultati 
dell’indagine. Per quanto riguarda i dati sulla tipologia d’impiego e l’appartenenza alla struttura il 
tasso di missing è quasi completo, per cui tralasciamo questi aspetti concentrando l’attenzione sui 
profili professionali presenti all’interno delle cinque strutture rispondenti. 
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Tabella 24: Professionisti dedicati alle malattie neuromotorie e alla SLA  
 

SPECIALISTI SC AO N AO NR 
NM SLA NM SLA NM SLA NM SLA NM SLA 

Neurologo 3 3 6 6 2 1 6 4 5 5 

Pneumologo 1 1 4 4 2 2 1 1   
Gastroenterologo 1 1   1  1 1   
Nutrizionista 1 1 3 3 1  1 1 1 1 
Anestesista/ 
Rianimatore 

1 1 30 30 1 1   1 1 

Cardiologo 1 1   1 1  1 1 1 
Genetista 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 
Fisiatra 2 2 2 2 1 1 1 1   
Ortopedico 1 1   1 1 1 1   
Psichiatra 1 1   1 1 1 1   
Logopedista 5 5 1 1 1 1 2 2 1 1 
Psicologo/Counsellor 1 1 1 1 1 1 2 2 1 1 
Infermiere 5 5 2 2 21 21 12 4 nr  
Fisioterapista 5 5 4 4 4 3 8 8 1 1 
Fisioterapista 
Respiratorio 

2 2    3 1 1   

Assistente sociale 1 1     1 1   
Terapista 
Occupazionale 

1 1   1 1 1 2 1 1 

Oss/Ota 5 5   6 6 15 5 5 5 
Volontari 5 5         
Assistente Spirituale 2 2 1 1 1 1 1 1 1 1 
Altro 
Arte-terapia 
Urodinamista-urologo 

 
1 
1 

 
1 
1 

        

 
In linea generale sembra che tra l’organico dedicato alle patologie neuromuscolari e quello dedicato 
alla SLA non vi sia molta differenza, salvo la presenza specifica di Fisioterapisti Respiratori per i 
pazienti con SLA rispetto alle altre patologie (NEMO). Emerge di nuovo il bias iniziale del nostro 
campione, ovvero l’inclusione di strutture già note per le competenze nella gestione delle malattie 
neuromuscolari e della SLA in particolare. Tuttavia, anche nelle rappresentazioni raccolte in questa 
indagine sembrerebbe che le Unità Operative di Neurologia, laddove non specializzate in malattie 
neuromotorie (come la quarta Unità qui presentata), dispongono del personale medico presente 
nell’ospedale (i.e. alto numero di Anestesisti/Rianimatori) ma non di figure professionali altamente 
specializzate (Fisioterapista Respiratorio, Terapista Occupazionale etc.) come accade negli altri 
centri.  
 
Rispetto alla gestione e organizzazione del lavoro in team, si è riscontrato che è ormai consolidata e 
diffusa la presenza del Case Manager, individuato per ogni singolo caso, nelle malattie 
neuromuscolari come nella SLA in particolare (80%). 
 
La presenza di un’équipe multidisciplinare solitamente è indicatrice di un’attenzione al progresso 
della conoscenza sulla malattia, per garantire la quale devono essere previsti dei momenti da 
dedicare allo studio e alla ricerca per ciascun professionista coinvolto. In quest’ottica, è stato 
chiesto il tempo medio dedicato alla ricerca da parte dei diversi professionisti.  
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Tabella 25: Numero di giornate dedicate alla formazione, ricerca aggiornamento professionale 
 

Figure professionali Media giorni/anno Range min-max 
Medico 11,6 giorni 10-60 
Infermiere 5,4 giorni 3-33 
Psicologo 11,6 giorni 10-60 

 

 
 

Il Centro San Camillo di Venezia (località Alberoni) è un Istituto di Cura e Riabilitazione Neurologica. Esso  
comprende anche una RSA residenziale, e da cinque anni è divenuto IRCCS, ospitando anche attività di 
ricerca. E’ un centro dei Cammilleri, privato ed accreditato a livello nazionale nel SSN e non regionale, per cui 
può recepire pazienti da tutti il Paese.  
Questo Centro Neuro Riabilitativo rappresenta un modello ideale per definire un esempio di struttura satellite 
(o Spoke) per la gestione dei pazienti con SLA. Esso infatti opera in coordinamento con il Centro Regionale 
per le malattie del motoneurone, istituito presso il Policlinico Universitario di Padova: laddove quest’ultimo è 
preposto alla certificazione, al follow-up clinico (ambulatorio) e agli interventi di chirurgia d’urgenza dei 
pazienti, il centro San Camillo è la struttura in cui i pazienti possono usufruire di ricoveri di media-lunga 
degenza. In quest’ordine, risponde ai parametri di una possibile struttura satellite in quanto garantisce dei 
ricoveri in una struttura altamente specializzata, a livello terapeutico e tecnologico, per le malattie 
neuromuscolari. Molte delle caratteristiche che corroborano questa presentazione gestionale del Centro sono 
state indicate nell’analisi dei dati restituiti, tuttavia, altri due aspetti sono da tenere in considerazione per 
mostrare il modello di buona prassi che questo centro neuroriabilitativo propone.  
Da un lato, la presenza e l’organizzazione di un’équipe multidisciplinare specialistica per la gestione della 
SLA: rispetto alla pianta dell’organico, sopra presentata, si può evidenziare come oltre a garantire il ventaglio 
disciplinare più ampio nelle strutture da noi campionate, presenta due ulteriori professionalità non presenti, o 
per lo meno non dichiarate negli altri centri: l’Urodinamista e la Terapista specializzata in arte-musico-terapia. 
Questo assetto multidisciplinare rappresenta un modello interessante sia sul versante organizzativo-gestionale, 
sia rispetto all’importanza che i ricoveri rivestono per la gestione integrale del paziente, anche una volta 
rientrato al proprio domicilio. L’organizzazione dell’équipe è gestita in modo flessibile e funzionale: essendo 
un Centro Neuro-Riabilitativo, non sono presenti tutte le specialità richieste, pertanto per sopperire a 
quest’esigenza si è ricorso a contratti di consulenza con professionisti medici, che prevedono una presenza 
fissa a cadenza settimanale, rispetto alla quale viene organizzata l’attività terapeutica e le riunioni d’équipe. 
Dal punto di vista del paziente, oltre alla grande attenzione e supporto che viene dato anche ai familiari, 
l’importanza dei ricoveri in questa struttura, secondo le testimonianze degli operatori, è data dal fatto che il 
paziente “sperimenta ed è educato” a una gestione integrale della malattia. L’équipe, infatti, lavora a progetto, 
per obiettivi: viene istituito un PRI per ogni paziente – Progetto Riabilitativo Individuale - stilato dall’équipe 
di cura. Il Case Manager è solitamente il medico che prende in carico inizialmente il paziente mentre la prima 
équipe solitamente è composta da 2/3 figure oltre al medico: Logopedista, Infermiere Professionale, Terapista. 
La prima valutazione riguarda: il profilo cognitivo-linguistico, neurologico, fisioterapico/motorio e di terapia 
occupazionale. Dopo le prime visite, l’équipe si riunisce e, dopo aver dato una valutazione, definisce gli 
obiettivi da raggiungere. Successivamente le riunioni dell’équipe si svolgono ogni 15 giorni, e a seconda delle 
esigenze vengono inclusi altri professionisti/obiettivi. La situazione del paziente e i progressi raggiunti 
vengono raccolti nel DIARIO RIABILITATIVO del paziente. Nello svolgimento del PRI è fondamentale il 
coinvolgimento del familiare fin dall’inizio per prepararlo, insieme al paziente, alle esigenze/bisogni di cura 
che sorgeranno rispetto ad ogni fase della malattia.  
Un ultimo aspetto di eccellenza di questa struttura è dato dall’attività di ricerca in qualità di IRCCS. Nel 
questionario, il centro ha dichiarato il maggior numero di giornate dedicate alla ricerca per tutte le figure 
professionali: medici (60 giorni), infermieri (30), psicologi (60) e bioingegnere (60). Sotto questo riguardo, il 
centro lavora in stretta collaborazione con il Policlinico Universitario di Padova, che svolge attività di ricerca 
di Neuropsicologia e Genetica (banca dati Liquor-selor e ricerca sul gene FUS PT43), presso il VIMM, ed è 
specializzato nella ricerca applicata, Neuropsicologica e Comunicativa – rilevanti gli studi condotti sugli ausili 
alla comunicazione e sullo sviluppo del sistema Brain-Computer-Interface.  
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Ulteriori aspetti organizzativi dentro l’ospedale 

Per completare il quadro di lettura delle strutture ospedaliere, sono stati approfonditi altri aspetti, sia 
strettamente gestionali/organizzativi che correlati all’esigenze poste dai familiari/caregiver per 
l’assistenza del paziente con SLA. 

Linee guida 

L’83% delle strutture coinvolte dichiara di seguire delle linee guida nella gestione della patologia, 
mentre del restante 17% non si hanno risposte. Tra le linee guida indicate, si trovano: Good 
practices in the management of amyotrophic lateral sclerosis: clinical linee guidas. An evidence-
based review; European Federation of Neurological Society 2006, European ALS consortium Task 
Force 2007, American Academy of Neurology 2009.  
 
L’Azienda Ospedaliera di Treviso, oltre alle linee guida riconosciute, si distingue per aver 
predisposto un protocollo aziendale interno, le cui caratteristiche sono indicate nel riquadro come 
esempio di buona prassi, soprattutto rispetto allo sforzo di capitalizzare il collegamento e la 
gestione reticolare tra ospedale e territorio.  
 

Un protocollo aziendale 
 
L’azienda ULSS 9 di Treviso insieme all’Ospedale Regionale, Ca’ Foncello, ha istituito a giugno 2009 un 
Protocollo per la Gestione multidisciplinare dei pazienti con SLA.  
Questo Protocollo ha determinato la messa punto di un PDTA per i pazienti con SLA, che nel suo impianto 
gestionale riprende quanto fin qui descritto, rispetto all’individuazione delle fasi principali del percorso e alle 
corrispondenti attività e professionalità previste per il loro espletamento. Due aspetti, tuttavia, sono meritevoli 
di attenzione come esempi di buona pratica: la definizione dell’équipe multidisciplinare, il “Gruppo SLA”, 
incaricato della gestione del percorso e la presenza di un Bioeticista Clinico di supporto alla famiglia.  
Il “Gruppo SLA” prevede la compresenza di un équipe multidisciplinare appartenente sia all’organico 
ospedaliero che territoriale, tra cui: la Direzione Sanitaria dell’AO, un Bioeticista Clinico, le diverse UU.OO. 
coinvolte nella gestione della patologia - di Neurologia, di Pneumologia, di Pronto soccorso e medicina 
d’urgenza, di Dietetica e Nutrizione Clinica, di ORL e di Foniatria -, il Dipartimento di Riabilitazione, uno 
Psicologo e un Coordinatore infermieristico appartenente all’U.O. di Neurologia; per la parte territoriale, 
invece, il Distretto Socio-Sanitario (per cui viene individuato un care manager di riferimento), un 
rappresentate dei Medici di Medicina Generale e un coordinatore infermieristico della Direzione Sanitaria 
Distrettuale. Il gruppo così definito si riunisce in équipe una volta al mese per coordinare e monitorare la 
gestione dei pazienti con SLA in carico.  
Un aspetto interessante è inoltre l’individuazione di un Bioeticista all’interno del gruppo SLA che: «a) 
supporta l’équipe dei curanti nell’accompagnamento del paziente e dei famigliari nella fase della 
comunicazione della diagnosi e della eventuale raccolta di espressioni di volontà riferite in modo a scelte di 
desistenza; b) supporta l’équipe dei curanti che attuano eventuali scelte di desistenza terapeutica nel rispetto 
della volontà del paziente» 

 

Spazi dedicati ai pazienti con SLA  

Per quanto riguarda l’organizzazione strutturale, si è indagato circa l’esistenza all’interno delle 
strutture degli spazi dedicati ai pazienti con SLA, sia durante i ricoveri che per le visite di follow-
up. Su cinque strutture rispondenti, l’80% han dichiarato di avere una sezione dedicata ai pazienti 
con Sclerosi Laterale Amiotrofica mentre il 20% non ha spazi dedicati; in questo caso si tratta di 
una Unità Operative di Neurologia. Sebbene le risposte siano uniformi, l’interpretazione di cosa sia 
“una sezione dedicata” ha avuto più letture: nella item aperto, “specificare”, infatti, il 20% ha 
indicato una sezione dedicata al lavoro in équipe dei professionisti per la SLA, che è utilizzata 
anche dai pazienti; altri (40%) hanno indicato la presenza di posti letto dedicati al Day Hospital o ai 
ricoveri di breve degenza, mentre i restanti non hanno dato precisazioni.  
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È importante sottolineare che la mancanza di spazi risulta un aspetto fortemente critico per la 
gestione di pazienti con SLA: anche nei centri specialistici ad oggi gli spazi dedicati a questa 
patologia non sono sufficienti, soprattutto tenendo in considerazione le difficoltà logistiche, 
strutturali (barriere architettoniche) e gestionali (presidi) che questi pazienti richiedono.  
Paradigmatico il caso dell’ambulatorio delle malattie del Motoneurone del Policlinico Universitario 
di Padova: quest’ambulatorio segue i pazienti dell’intera regione, e si potrebbe dire dell’Area Vasta 
del Triveneto (compreso Trentino e Friuli Venezia Giulia), per il monitoraggio clinico, visite di 
follow-up e in parte per la certificazione. Ad oggi, l’ambulatorio presenta una lista d’attesa di 
minimo quattro mesi: questo perché gli spazi per l’ambulatorio sono disponibili solo un giorno a 
settimana, e non si riesce a coprire l’intero fabbisogno soprattutto se si considera che in media una 
visita dura circa un’ora e mezza e più, poiché vengono sentiti i pareri di almeno due professionisti 
(Neurologo e Logopedista). Più di otto pazienti a settimana non vengono visitati, cosicché i casi più 
gravi/urgenti sono rimandati a visite private, fuori dall’orario di ambulatorio. Non solo, la mancanza 
di spazi fa sì che anche in presenza di figure professionali formate per la gestione della patologia 
non sia logisticamente possibile erogare la prestazione, come avviene, ad esempio, per il supporto 
psicologico ai caregiver, e talvolta anche ai pazienti. 
 

Gli “spazi” del Caregiver 

L’invalidità che l’aggravarsi della SLA comporta a più livelli fa sì che, gradualmente, la presenza e 
il supporto emotivo e gestionale del familiare/caregiver diventino cruciali per la qualità di vita e il 
benessere del paziente. Per questo, si è voluto indagare se, oltre le ormai diffuse dichiarazioni 
teoriche sull’importanza del caregiver, all’interno delle strutture di ricovero venga data loro 
attenzione e “visibilità”, nel senso di “spazi e momenti dedicati a”. 
Si è chiesto anzitutto quali tipi di spazi e agevolazioni siano riservate ai caregiver per la semplice 
“presenza”: 

– Spazi dedicati alle attività personali dei caregiver (per il relax, per poter lavorare mediante 
collegamento internet, per potersi svagare ecc.): il 33,3% dichiara di avere degli spazi, non 
esplicitamente attrezzati ma disponibili, mentre il restante 66,7% non ne dispone;  

– Soluzioni residenziali per i familiari durante il ricovero del paziente: nel 71% dei centri non 
sono previste delle soluzioni residenziali a favore dei caregiver. Il restante 29% mette a 
disposizione dei posti letto (Ospedale S. Camillo di Venezia) o strutture residenziali come 
La casa di NEMO, nata in collaborazione con la Fondazione Talamona, che, attraverso un 
contributo simbolico chiesto alle famiglie, permette di soggiornare durante le fasi di 
diagnosi, riabilitazione e terapia che si svolgono presso il Centro; 

– Agevolazioni per i familiari (mensa, parcheggio): nell’71% dei casi sono previste delle 
agevolazioni per i familiari come il servizio di parcheggio (43%) o la mensa aziendale a 
costo agevolato (29%). 

 
Un altro aspetto importante che, come si è già accennato, viene svolto in alcuni centri e risulta un 
elemento fondamentale per la buona gestione del paziente e la sua percezione della qualità di vita è 
dato dalla formazione, dal supporto psicologico o ancora dall’aiuto nell’espletamento delle pratiche 
burocratiche (i.e. richiesta di invalidità civile). 
Nel 50% dei centri coinvolti viene fatta formazione sia ai caregiver sulle attività assistenziali, sia 
alle badanti sulle pratiche specifiche di assistenza. Generalmente sono le Aziende Ospedaliere a non 
coprire questo tipo di servizio, a completamento della presa in carico integrale della persona con 
SLA. Per quanto riguarda il supporto psicologico, invece, in quasi tutte le strutture, tranne una, 
risulta a disposizione dei familiari: non è chiaro, tuttavia, se la risposta riguardi il fatto che 
all’interno della struttura è presente la Psicologia Clinica, quindi il servizio sarebbe disponibile, o se 
piuttosto si intende un servizio dedicato. In alcuni casi, infatti, la risposta sembra collidere con la 
pianta dell’organico presentata sopra.  



85 

Un ultimo punto è stato approfondito nel questionario: se la richiesta di invalidità civile parte 
direttamente dalla struttura ospedaliera o diversamente. In questo caso, risulta che solo nel 33,3% 
dei centri la richiesta è attivata dal paziente stesso o dall’ASL: generalmente, queste strutture 
ospedaliere, comunque specializzate nella gestione della SLA, agevolano significativamente l’avvio 
delle pratiche burocratiche (dall’invalidità civile, agli ausili e presidi etc.). 
 
Integrazione tra ospedale e territorio 
Sul versante del collegamento col territorio, sono state distinte due possibili tipologie di regime 
assistenziale: l’Ospedalizzazione Domiciliare e l’Assistenza Domiciliare Integrata (cfr. tabelle 20a) 
e 20b). La prima tipologia non è presente in alcuna struttura, mentre solo una Azienda Ospedaliera 
dichiara attività di Assistenza Domiciliare Integrata: un’eccezione questa che mette in evidenza i 
risultati della messa a regime di un protocollo organizzativo aziendale.  
Per completare la visione d’insieme sulle attività e modalità di collegamento presidi-territorio sono 
state poste ulteriori domande.  
Anzitutto, rispetto al giudizio sulla qualità dell’integrazione tra servizi socio-sanitari ospedalieri e 
territoriali tutte le Unità Operative hanno dato risposta: come rappresentato nel grafico (n. 2), il 
giudizio prevalente tende ad essere negativo, indipendentemente dal tipo di struttura e dal territorio 
di appartenenza. 
 
Figura 4: Giudizio sull'integrazione tra servizi ospedalieri e territoriali (tra cui MMG) 
 

 
 

 
La figura e il ruolo dell’interazione ospedale-medicina di base è stata ulteriormente approfondita. 
Alla richiesta se l’Assistenza Domiciliare solitamente parte dal MMG o dall’ospedale: su cinque 
unità campionarie, l’80% risponde che solitamente parte dall’MMG, mentre solo una risponde che 
parte dall’ospedale. È paradigmatico sottolineare che l’unica struttura a rispondere che parte 
dall’ospedale è proprio il centro NEMO. Come vedremo in seguito, questa specificità potrebbe 
essere interpretata anche alla luce del forte flusso di pazienti extraterritoriali, sebbene dalle 
testimonianze raccolte nei Focus Group sembra che i pazienti vengano ricoverati nel centro per 
brevi periodi, proprio per attivare l’Assistenza Domiciliare, gli ausili e i presidi, in modo 
personalizzato, organizzato e rapido, evitando lungaggini burocratiche e soprattutto usufruendo di 
un supporto specialistico in grado di formare/informare il paziente e i suoi familiari. Un’attività 
questa centrale per l’ottimizzazione e la buona gestione del percorso assistenziale del paziente con 
SLA. Le caratteristiche emerse dai questionari sembrano mostrare una situazione molto allineata 
alla proposta del modello Hub & Spoke per l’organizzazione delle strutture ospedaliere dedicate alla 
gestione della SLA. Se consideriamo l’esempio paradigmatico del centro NEMO, è evidente che 
molte delle attività indicizzate nella tabella n. 18 come esemplificative di un Centro Regionale per 
la SLA sono espletate dal NEMO. Ancor più se consideriamo attentamente la funzionalità e 
l’importanza di questi brevi ricoveri atti a predisporre la formazione del paziente e dei familiari e 
l’organizzazione della gestione domiciliare. 
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A rafforzare queste interpretazioni saranno i dati riportati in seguito sul personale e servizi offerti da 
questa struttura per la gestione integrale dei pazienti con SLA sul versante terapeutico e 
assistenziale, ma si possono altresì riportare anche le indicazioni fornite dalla Commissione per la 
SLA della Regione Lazio: «Il Centro di riferimento regionale per la SLA (o il satellite) rappresenta 
una risposta specifica per pazienti che necessitano di riabilitazione respiratoria e/o svezzamento 
prolungato, in continuità e contiguità con le terapia intensive respiratorie. All’atto della diagnosi, 
il Centro regionale per la SLA o il satellite prende in carico il paziente e analizza il complesso di 
tutte le funzionalità residue e dei bisogni assistenziali. Stila, di conseguenza, una proposta di PAI 
(Piano di Assistenza Individuale) che verrà inviata alla ASL di residenza del paziente. Il Centro o il 
satellite infine provvedono a programmare, se necessario, la cadenza dei rientri per il follow up 
clinico». 
Sul ruolo del Medico di Medicina Generale, le risposte date mostrano una situazione confusa poiché 
il 50% dichiara che dovrebbe avere una funzione di Case Manager, mentre per l’altro 50% non è 
questo il ruolo del MMG. Una possibile interpretazione, di questa risposta che non trova possibili 
spiegazioni nella tipologia strutturale sembrerebbe scaturire dall’organizzazione sanitaria locale, 
non a caso infatti le risposte positive afferiscono tutte al Veneto. In ogni caso, il Medico di 
Medicina Generale resta la prima figura che viene indicata tra le figure professionali socio-sanitarie 
territoriali con cui le strutture ospedaliere si relazionano (50%) – a seguire gli Assistenti Sociali, i 
Pattanti, il Responsabile ADI e le Associazioni di pazienti. A completare il quadro di lettura della 
relazione tra struttura sanitaria e MMG, riportiamo i commenti fatti dai rispondenti per descrivere 
questa relazione. Il trend sembra prospettare come la bontà o meno della relazione dipenda per lo 
più dalla personalità/professionalità del MMG stesso, più che da motivi strutturali. 
 

“Relazione difficile: spesso molto dipendente dalla disponibilità del MMG ad una, almeno parziale, 
presa in carico del paziente sul territorio” 
 
“Frequente ma migliorabile” 
 
“Collaborazione sulla gestione del paziente, non sempre presente la piena disponibilità” 
 
“Buona” 

 
Sulle modalità di attivazione della dimissione ospedaliera protetta, tra i rispondenti emerge, come 
prassi comune, che l’Assistente Sociale e/o lo Psicologo, dal momento del ricovero si mette in 
contatto con l’ASL o direttamente con i medici del territorio. Due Aziende Ospedaliere si 
distinguono, poiché in un caso è in vigore uno specifico protocollo aziendale per la gestione dei 
pazienti con SLA che include anche la dimissione protetta, nell’altro invece vengono presi contatti 
anche con le Associazioni dei pazienti.  
 
Un ultimo commento rispetto al regime assistenziale si attaglia alla seconda parte della tabella, dove 
viene specificata la percentuale di pazienti extra-regione rispetto al valore assoluto del flusso di 
pazienti. In questo caso, sembra che la presenza di pazienti extra-territoriali riguardi prettamente la 
tipologia del Ricovero Ordinario, specialmente per la SLA rispetto alle altre malattie 
neuromuscolari. Ad eccezione poi di una Azienda Ospedaliera, le percentuali più significative di 
pazienti extra-regionali investono le strutture più altamente specializzate, ovvero i due centri di 
riabilitazione neuromotoria e il centro NEMO. Questo dato va letto in sinergia a quanto presentato 
in merito alla migrazione sanitaria dei pazienti con SLA che, oltre al momento specifico della 
certificazione tracciato nel Registro delle Malattie Rare, investe anche tutta la fase di engravescenza 
della patologia. Nel questionario è stato chiesto di specificare i principali canali di provenienza dei 
pazienti, un dato che mira a mettere in evidenza come e quali canali informativi i pazienti utilizzino. 
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3.3.5 La presa in carico territoriale 
Il modello di Welfare della Regione Lombardia prevede che il cittadino, utilizzando un voucher 
“socio-sanitario” assegnato dalla ASL di appartenenza sulla base di una valutazione dei bisogni 
assistenziali, acquisterà le prestazioni di cui necessita (cliniche, infermieristiche, riabilitative, aiuto 
infermieristico ecc.) rivolgendosi ad una rete di erogatori accreditati (pubblici, privati, for e no 
profit ecc.) detti Pattanti che andranno a svolgere le cure a domicilio.  
 
La richiesta del voucher viene attivata dal Medico di Medicina Generale che segnala alla ASL il 
bisogno di interventi domiciliari per il proprio paziente. La domanda viene valutata da un team 
multidisciplinare di professionisti e in caso di approvazione viene corrisposto il voucher insieme ad 
un elenco di enti accreditati a cui rivolgersi per l’assistenza. Questo sistema offre la possibilità di 
scelta per il cittadino e realizza il principio della sussidiarietà tra sistema pubblico e privato e no 
profit, senza duplicare centri di erogazione delle cure e senza che la famiglia debba sostenere 
interamente i costi per un’assistenza privata. 
 
Il ruolo che viene a determinarsi per le Aziende Sanitarie Locali è quello di programmazione, 
coordinamento e controllo dello svolgimento del servizio di Assistenza Domiciliare diventando  
garante della qualità, mentre spetterà agli enti accreditati, pubblici e privati no-profit, la fornitura 
effettiva delle prestazioni di cura. 
 
La parola accreditamento acquisisce nel contesto delle cure a casa un’importanza straordinaria: 
infatti, mentre gli ospedali sono strutture la cui qualità è riconosciuta attraverso certificazioni e per 
questo ricevono “l’accreditamento da parte della Regione Lombardia” con l’inclusione a tutti gli 
effetti tra i “provider” dell’assistenza sanitaria, è ancora embrionale il processo di accreditamento 
per la qualità delle cure domiciliari. Se il cittadino ha il permesso di scegliere a pieno titolo tra gli 
erogatori delle cure domiciliari, oggi non è ancora del tutto tutelato per la qualità di cure che riceve 
nella sua abitazione. 
 
A seguito della Delibera Giunta Regionale della Lombardia 6 agosto 2008 - n. 8/7915 firmato dalla 
Direzione Generale Famiglia e Solidarietà Sociale della Regione Lombardia sono state sancite delle  
misure a sostegno delle famiglie che assistono persone con SLA: 
 

a) contributo mensile di 500 Euro alle famiglie destinato al familiare che quotidianamente 
dedica tempo ed energie per aiutare la persona con SLA nella cura di sé, l’igiene, 
l’alimentazione e la mobilizzazione. Il sostegno ha validità retroattiva con decorrenza dal 1° 
gennaio 2008 e va ad aggiungersi alle a quelli già a disposizione delle persone con SLA 
accuditi a domicilio per prestazioni che non rientrano nei Livelli Essenziali di Assistenza 
(Lea) fissati a livello nazionale ma che Regione Lombardia ha voluto rendere gratuite.  

 
b) ricovero temporaneo di sollievo - in Residenze Sanitarie per Anziani (RSA) e per Disabili 

(RSD) - fino a un massimo di 90 giorni all’anno, anche in periodi non consecutivi con 
effetto retroattivo. 

 
c) voucher socio-sanitario di 619 Euro con il quale vengono “acquistate” le cure domiciliari: 

finora mensile, questo “buono” d’ora in poi potrà essere erogato con cadenza anche inferiore 
al mese. Lo stesso criterio, poi, verrà adottato anche per il “credit”, una forma di intervento 
simile al voucher che prevede un piano di assistenza individualizzato. 

 
Le Aziende Sanitarie Locali hanno focalizzato l’attenzione su una patologia che fino a quel 
momento, forse anche per il numero esiguo di casi, non ha mai ottenuto risposte assistenziali 
specifiche da parte del territorio sul versante sociale. Sono nati dei registri di patologia, non tanto di 
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tipo statistico-epidemiologico ma con la finalità di tracciare i destinatari dei fondi erogati 
aumentando in questo modo il livello di conoscenza delle persone con SLA presenti sul territorio di 
riferimento. Pensiamo che il voucher alle famiglie sia un’iniziativa di grande utilità da esportare 
anche al di fuori dei confini protetti della SLA.  
La tabella di seguito riportata mostra come il numero di pazienti con SLA presenti sul territorio di 
riferimento e presi in carico dal servizio di Assistenza Domiciliare nel 2008 sia significativamente 
più alto rispetto all’anno precedente. Tra le possibili motivazioni di questa disparità c’è una 
maggiore conoscenza del fenomeno da parte delle ASL a seguito delle recenti normative regionali. 
 
Tabella 26: Numero di pazienti con SLA presenti sul territorio di riferimento 
 

Pazienti con SLA 
conosciuti sul proprio 
territorio di 
riferimento 

Pavia Bergamo 
Valle 
Camonica Cremona 

 
Totale 

    
 

2007 51 43 6 7 107 
2008 63 53 8 23 150 
Pazienti con SLA presi 
in carico dal servizio 
ADI della ASL     

 

2007 25 32 4  61 
2008 24 35 3 20 82 
Curati da strutture 
extraterritoriali     

 

2007 9  2 0 11 
2008 13  4 3 20 
Curati da strutture 
extraregionali     

 

2007 0  0 0 0 
2008 0  1 0 1 

 
 
La presenza sul territorio lombardo di centri specialistici e di medici esperti nell’ambito delle 
malattie neuromuscolari fa sì che siano pochissime le persone che decidono di farsi ricoverare fuori 
Regione, viceversa sono numerosi i pazienti che si rivolgono ai centri specialistici lombardi 
provenienti da altre regioni. 
 
Per quanto riguarda il Protocollo di dimissioni protette, attualmente non è specifico per patologia. 
C’è una scheda che parte dal reparto ospedaliero per poi essere recepita dal Medico di Medicina 
Generale che ha il ruolo di attivatore del servizio ADI e la responsabilità clinica del paziente. In 
“cabina di regia” a fare da Case Manager e gestire il processo per tutta la durata domiciliare del 
percorso c’è di solito un operatore del distretto.  
Nella costituzione del PAI si dovrebbe tener conto del parere di tutti gli operatori del reparto, in 
un’ottica di vera governance, dando ascolto ai bisogni ed ai suggerimenti della famiglia. 
 
In tutti i centri intervistati la volontà è quella di far tornare il paziente al domicilio ed affidarlo il  
più possibile alla famiglia. 
 
A tal proposito l’esperienza della ASL della provincia di Cremona è significativa. Il suo approccio è 
quello di dare da subito accoglienza alle richieste che vengono formulate dai caregiver, anche se 
talvolta sono sopravvalutate rispetto al vero fabbisogno assistenziale (spesso viene richiesto un 
numero di accessi infermieristici continuo ed elevato) per ricalibrare poi successivamente il servizio 
in base alle reali esigenze. Questo approccio di grande disponibilità serve a far sentire la presenza 
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dell’ente alle famiglie e ad alleggerirle, per quanto possibile, da preoccupazioni ulteriori che 
andrebbero ad aggiungersi ad un già forte carico emozionale dovuto alla patologia. 
 
I pattanti e l’integrazione socio/sanitaria 
Il medico quindi provvede a far richiesta di Assistenza Domiciliare e fornisce alla famiglia l’elenco 
di enti accreditati presenti sul territorio. Dallo studio non emerge un processo di specializzazione 
dei pattanti verso le patologie neurodegenerative in particolare la SLA. Possono però verificarsi dei 
servizi differenti, in una logica di buona concorrenza, che fanno sì che alcuni enti possano essere 
preferiti in caso di SLA rispetto ad altri. 
Una volta scelto il pattante, quest’ultimo viene invitato dalla ASL a prendere contatto con il reparto 
ospedaliero. Gli viene consegnato il piano di assistenza e per non far sentire la famiglia 
abbandonata in un momento difficile come quello del rientro a casa in alcune ASL è esplicitamente 
richiesto che il pattante si faccia trovare presso l’abitazione del paziente il giorno delle dimissioni.  
I PAI devono necessariamente essere caratterizzati da una forte integrazione socio-sanitaria che 
affianchi e coordini interventi del personale medico e infermieristico con quelli degli operatori non 
sanitari di aiuto alla persona. Spesso è necessario un coinvolgimento dei Comuni affinché nel 
processo assistenziale convergano tutte le risorse necessarie e l’integrazione socio-sanitaria si 
realizzi attraverso un’equa ripartizione degli interventi stabiliti in misura proporzionale a quanto 
previsto dal PAI. 
 
 
L’esperienza della ASL di Cremona. La pronta disponibilità 
 
Presso la ASL di Cremona è stato istituito un progetto che andrà avanti fino a marzo del 2010 denominato di “pronta 
disponibilità” che ha ad oggetto l’assistenza infermieristica a richiesta in via immediata e 24 ore su 24. Il PAI prevede 
accessi calendarizzati durante la settimana del personale dell’ente pattante scelto dal cittadino. La programmazione, pur 
avvenendo in modo accurato non riuscirà mai a prevedere quando si verifica il vero momento di bisogno assistenziale 
del paziente/caregiver (ad esempio durante la notte si ha la sensazione che si sia spostata la PEG e c’è bisogno di 
assistenza infermieristica). Attraverso un accordo con alcuni enti accreditati c’è la pronta disponibilità di assistenza 
infermieristica aggiuntiva rispetto a quella “canonica” stabilita dal PAI durante tutto l’arco della giornata. Questo 
servizio in più va a beneficio dei pazienti e delle rispettive famiglie.  
 
 
Questa nuova attenzione alle diverse patologie rare, in particolare alla Sclerosi Laterale 
Amiotrofica, ha innescato un cammino di specializzazione; sono in cantiere diversi tavoli di lavoro 
e progetti specifici per la definizione di un percorso per i malati di SLA. 
 
 
Esperienza di Governance. Verso un protocollo di dimissione specifico per la SLA 
 
L’ASL della provincia di Bergamo ha coinvolto una pluralità di soggetti: l’ospedale Riuniti di Bergamo in qualità di 
riferimento specialistico nella definizione della diagnosi, i soggetti accreditati che erogano servizi domiciliari, gli istituti 
per i ricoveri di sollievo, le RSA e RSD. 
La direzione sociale ha inaugurato una strategia che segue due filoni operativi per la costruzione di un sistema socio-
sanitario più efficiente. Da un lato la partnership con tutti gli erogatori per la costituzione di gruppi di miglioramento 
per arrivare a definire un protocollo specifico per la Sclerosi Laterale Amiotrofica. Dall’altro focus group di ascolto e di 
incontro con i cittadini e i rispettivi caregiver per raccogliere i bisogni e le indicazioni utili. All’interno del gruppo di 
lavoro sono coinvolti anche familiari esperti di malati di SLA, Associazioni direttamente interessate che contribuiscono 
al finanziamento degli interventi a domicilio. 
 
 
Nella metà delle realtà indagate, la ASL si occupa di formare il caregiver principale sui fondamenti 
assistenziali minimi per accudire a domicilio il proprio assistito. Nelle restanti realtà non è previsto 
un momento per l’apprendimento né per i familiari né per eventuali badanti. A sopperire a questa 
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mancanza interviene AISLA con dei corsi di formazione per assistenti famigliari di persone con 
malattie neurologiche avanzate inguaribili.  
La maggior parte delle ASL ha un magazzino per ausili di primo livello (non sono di proprietà ma 
vengono forniti a titolo gratuito e temporaneo al paziente fin quando ne ha bisogno. Poi vengono 
restituiti al magazzino per essere bonificati e rimessi successivamente nel circuito). Per tutti gli 
ausili di secondo livello che necessitano di una personalizzazione c’è la prescrizione dello 
specialista. La ASL autorizza all’acquisto e la famiglia si rivolge liberamente sui distributori 
presenti sul mercato. Per quanto riguarda gli ausili più complessi (respiratore, comunicatore) 
vengono forniti dalla ASL. I tempi medi di consegna di ausili e presidi sono riportati nella tabella 
27. 
 
Tabella 27: Tempi medi di consegna di ausili e presidi 
 

AUSILI Tempi di consegna Tempo medio di consegna 
Materassino antidecubito Da 2 a 20 giorni 8 giorni 
Carrozzina Da 2 a 20 giorni 8 giorni 
Letto ortopedico articolato Da 2 a 20 giorni 8 giorni 
Sollevatore Da 2 a 30 giorni 12 giorni 
Montascale Da 2 a 20 giorni 8 giorni 
Deambulatore Da 2 a 20 giorni 8 giorni 
Respiratore Da 2 a 20 giorni 8 giorni 
Ausili per l’igiene personale Da 2 a 20 giorni 8 giorni 
Comunicatore Da 1 a 3 mesi 2 mesi 

PRESIDI 
  

Sacche per stomie Da 2 a 4 giorni 3 giorni 
Aspiratori Da 2 a 4 giorni 3 giorni 
Cannule tracheali Da 2 a 20 giorni 10 giorni  
Materiale di consumo per la nutrizione 
parenterale 

1 giorno  1 giorno  

Pannoloni e cateteri Da 1 a 3 giorni 2 giorni 
Materiale per medicazione Da 1 a 3 giorni 2 giorni 

 
RSA 
Le RSA sono nella maggior parte dei casi tutte accreditate, ma nessuna è specializzata 
nell’assistenza a persone con SLA. 
Nella recente normativa della Regione Lombardia tra le misure a favore dei familiari di pazienti con 
SLA c’è la gratuità dei ricoveri di sollievo fino a 90 giorni in un anno nelle RSA (Residenze 
Sanitarie per Anziani) e RSD (Residenze Sanitarie per Disabili). La richiesta avviene su 
programmazione e la direttiva esclude tra le strutture interessate gli Istituti di Riabilitazione. Questa 
esclusione non tiene conto dell’indice di turnover estremamente basso che si registra nelle RSA e 
che quindi spesso non consente ad un paziente di esercitare il ricovero di sollievo. 
Con delibera 5237 del 2 agosto 2007, è stato disposto un finanziamento di 20 milioni di euro per le 
degenze di pazienti in stato vegetativo presso RSA e RSD accreditate ed ubicate in Lombardia ed 
uno di 12 milioni per il miglioramento dell’assistenza a pazienti affetti da SLA che si trovano nella 
fase terminale della vita, con riguardo a terapia del dolore e cure palliative. 
Un’attenzione concreta e lodevole per i pazienti e le famiglie di malati con SLA che rappresenterà 
una soluzione assistenziale importante. Ci saranno da considerare due aspetti nel prossimo futuro. Il 
primo è se e come si organizzeranno le RSA dinanzi ad un potenziale aumento delle richieste di 
ricovero di persone con SLA, una tipologia di paziente estremamente complessa dal punto di vista 
di bisogni assistenziali all’interno del case-mix di possibili ricoveri in RSA. In secondo luogo capire 
se questa soluzione di vita, che alleggerirà il carico assistenziale per molte famiglie, non possa 
rappresentare, in alcuni casi, un tirante verso una più facile rinuncia all’accudimento presso il 
proprio domicilio. 
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Tabella 28: Elenco RSA Accreditate in Regione Lombardia 
 

ASL Numero di RSA 
Bergamo 59 
Brescia 86 
Cremona 30 
Como 55 
Lecco 25 
Lodi 14 
Mantova 44 
Milano 55 
Pavia 76 
Sondrio 19 
Varese 50 

 
Regione Veneto 
La Regione Veneto è organizzata in modo differente dalla Lombardia per quanto riguarda 
all’assistenza territoriale. Mentre in Lombardia la ASL ricopre soltanto un ruolo di programmazione 
e coordinamento, in Veneto è la stessa ASL che eroga i servizi di Assistenza Domiciliare. Questo 
può agevolare l’iter della persona che ha bisogno di cure ma non è sinonimo di libertà di scelta del 
luogo di cura e dei provider a cui rivolgersi. Potremmo definire il modello Veneto come un sistema 
più semplice e lineare mentre il modello lombardo come un sistema complesso multi-opzionale. 
 
Nei distretti vi sono le commissioni (UVMD23) per la valutazione e l’elaborazione dei progetti 
assistenziali per persone non autosufficienti. La volontà è quella di far sì che la persona, là dove 
sussistano le condizioni necessarie (presenza di almeno un familiare e condizioni ottimali 
dell’abitazione), rimanga presso il proprio domicilio e vengano attivate forme di assistenza quali le 
Cure Domiciliari o i Servizi Diurni. Là dove, per diverse ragioni, questo non fosse possibile, viene 
previsto il loro inserimento in RSA attraverso l’attribuzione di un punteggio per l’accesso. 
Esiste una rete dei servizi sanitari erogati direttamente dall’ Unità Locale Socio Sanitaria attraverso 
distretti e sub-distretti. In questi enti vengono identificati dei gruppi di lavoro multi-professionali 
(Medici, Infermieri del territorio, del Distretto e del Presidio Ospedaliero) che si occupano 
dell’attivazione delle Dimissioni Protette e dell’Assistenza Domiciliare. Quest’ultima è un servizio 
che nella maggior parte dei casi rientra nel Dipartimento Funzionale di Continuità Assistenziale e si 
coordina sia con le strutture distrettuali che con quelle ospedaliere ad esso afferenti. Anche in 
Veneto l’Assistenza Domiciliare viene attivata su richiesta da parte del Medico di Medicina 
Generale e coinvolge diverse specialità (Geriatria, Cardiologia, Chirurgia, Terapia Nutrizionale, 
prescrizione ausili, Ortopedia, Otorinolaringoiatria, Terapia Antalgica, Reumatologia, Urologia, 
Oncologia, Fisiatria ecc.) Fisioterapisti ed altre competenze di operatori sanitari e sociali 
appartenenti all’USSL di riferimento.  
 
Nel caso di persone con Sclerosi Laterale Amiotrofica viene garantita la presa in carico globale e 
l’attivazione di servizi integrati fra le diverse figure professionali: il Medico di Medicina Generale 
che occupa il ruolo di Case Manager, l’Infermiere del servizio di Assistenza Domiciliare, lo 
Specialista Medico del servizio e altri Specialisti (di solito il Pneumologo e il Nutrizionista), 
l’Assistente Sociale del Comune di appartenenza nei casi che presentino problematiche anche 
sociali.  
Rispetto alla Regione Lombardia, dove il Medico di Medicina Generale fa da attivatore dei servizi 
domiciliari, in Regione Veneto il Medico di famiglia occupa il ruolo di “cabina di regina” 
dell’intero processo assistenziale territoriale. 

                                                
23 Unità di Valutazione Multi Disciplinari 
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E’ prevista anche Assistenza Infermieristica Domiciliare che comprende prestazioni quali le 
medicazioni, i prelievi, i cateterismi, i sondini nasogastrici ed altro, attraverso richiesta del Medico 
di Medicina Generale alla sede di Distretto. 
Un team multidisciplinare composto da MMG, Dietologo, Infermiere e altre figure specialistiche 
gestisce la nutrizione artificiale domiciliare (NAD) per le persone portatori di sondino naso-gastrico 
o PEG non più in grado di alimentarsi per via naturale. Le sacche alimentari vengono fornite dal 
Servizio di Assistenza Domiciliare.  
Le richieste di presidi e ausili giungono al Servizio di Assistenza Domiciliare su richiesta dello 
specialista ospedaliero.  
La Regione Veneto nel Novembre 2009 ha approvato un fondo sulla non autosufficienza al fine di 
garantire servizi e assegni di cura a tutte le persone non autosufficienti del proprio territorio, 
secondo i piani individuali di cura messi a punto dalle ULSS di residenza: sono in via di definizione 
i requisiti dei beneficiari e le linee di indirizzo per stabilire i criteri di compartecipazione alla spesa 
degli assistiti, decretando che i disabili che frequentano i centri diurni e i servizi semiresidenziali 
non sono tenuti a pagare ticket o compartecipazioni. Nel prossimo futuro si dovrà stabilire 
attraverso quali misure i cittadini veneti potranno alimentare la dotazione finanziaria del fondo.  
 

Il ruolo delle Associazioni dei pazienti 
 
Le Associazioni dei pazienti ricoprono un ruolo fondamentale e contribuiscono attivamente alla creazione di 
un network tra i diversi attori coinvolti nella SLA: pazienti, familiari, professionisti, opinione pubblica. 
Attraverso attività molteplici (informazione, sostegno negli adempimenti burocratici, organizzazione di 
convegni e conferenze, pubblicazione di riviste, corsi di formazione specifici per assistenti) da un lato colmano 
le disfunzionalità del sistema là dove presenti, dall’altro si fanno portavoce di iniziative innovative progettate a 
partire dai bisogni del nucleo paziente-famiglia.  
 
Le Associazioni, nello specifico AISLA, sono particolarmente efficaci ed efficienti nel mantenere vivo 
l’interesse scientifico, nel rivendicare il riconoscimento dei diritti e sviluppare proposte concrete da presentare 
ai diversi tavoli decisionali. Durante lo studio siamo venuti diverse volte a contatto con persone di AISLA e 
abbiamo notato una dedizione, una professionalità e uno spessore umano non comuni. 



93 

 

4. Studio dei costi associati alla SLA: costi diretti, indiretti, opportunità 
perse 

 
La valutazione del costo di una malattia va fatta prendendo in considerazione l’evoluzione dei 
sistemi di finanziamento che sta interessando la sanità italiana. Negli anni, il processo di 
aziendalizzazione ha spinto verso un graduale abbandono della logica del ripiano a piè di lista per 
passare ad una allocazione di risorse su base regionale fatta in funzione del costo standard delle 
prestazioni/patologia. Questo modello è ancora in fase evolutiva e probabilmente raggiungerà il 
culmine con il processo di federalismo fiscale in atto nel nostro Paese.  
 
Da qui nasce il bisogno di fare chiarezza su cosa significa “standard”24. 
 

1. Approccio microeconomico: prevede la sommatoria del costo standard di ogni singola 
prestazione erogata per risalire al budget di spesa disponibile. Questo approccio richiede 
l’implementazione di un sistema di contabilità analitica e accentua le differenze tra le varie 
realtà regionali focalizzando l’attenzione più sul costo che sulla qualità delle prestazioni. 

2. Approccio macroeconomico: prende in considerazione poche variabili facilmente 
misurabili (demografia, caratteristiche epidemiologiche e sociali) come discriminanti nella 
ripartizione del finanziamento nazionale. L’applicazione di questo sistema non permette di 
distribuire fondi in base all’effettivo fabbisogno della popolazione. 

3. Approccio risk/need adjustement: è un sistema che tiene conto dalle caratteristiche 
demografiche e socio-sanitarie del territorio monitorando la numerosità dei malati sulla 
popolazione locale. C’è quindi una forte attenzione conoscitiva sulla domanda di salute che 
permette di dedurre un costo standard per malattia, assumendo che una determinata 
patologia abbia lo stesso costo in tutta Italia.  

4. Approccio Data Envelopment Analysis: prevede degli studi mirati sull'efficienza relativa di 
Centri di Responsabilità. Questa metodologia tiene conto del rapporto tra qualità delle 
prestazioni e budget disponibile ponderati per le caratteristiche demografiche e socio-
sanitarie della regione. Attraverso il calcolo di un algoritmo (CCR di Charnes-Cooper- 
Rhodes) permette di identificare il sistema di pesi ottimale che massimizza l'efficienza del 
Centro di Responsabilità fino a definire un ideale termine di paragone. Per ogni unità si 
potrà risalire al budget ottimale da assegnare alla Regione.  
 

Lo studio si è mosso idealmente prendendo come valido quest’ultimo approccio e considerando 
nella computa delle diverse voci di costo l’intero impatto economico della patologia, valutando le 
conseguenze che la malattia ha sui bilanci del nucleo familiare di riferimento e sulla società nel suo 
complesso.  
 
Nell’analisi dei costi si sono presi in considerazione: 
 
Costi diretti sanitari 

– Visite specialistiche  
– Esami di laboratorio e/o diagnostico strumentali  

                                                
24 Alessandro Palestini, “Costi standard nella sanità del Federalismo” 
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– Terapia farmacologica 
– Terapia non farmacologica 
– Pronto soccorso 
– Ospedalizzazioni 
– Assistenza Domiciliare 
– Ausilii e protesi 
– Ambulanza 
 

Costi diretti non sanitari 

– Trasporto e pernottamento pagati direttamente dal paziente o dai famigliari 
– Assistenza retribuita non sanitaria 
– Modifiche architettoniche 
– Allestimento della macchina 
 

Costi indiretti  

– Giorni di lavoro perso a causa della malattia 
– Opportunità perse 
– Modifica della condizione professionale a causa della malattia 

 
Le voci di costo, laddove possibile, sono state ricavate mediante questionario. In assenza di alcuni 
tra i dati necessari a cui fare riferimento per la valorizzazione dei singoli costi, si è proceduto alla 
ricerca in letteratura di valori standard (tariffe, medie nazionali, nomenclatore, pubblicazioni 
internazionali). Per quelle voci per le quali risulta difficile una valorizzazione univoca, si è 
proceduto ad un’analisi di sensibilità. In riferimento ai costi indiretti e in particolare alla perdite di 
produttività, per la valorizzazione del tempo lavorativo mancato per svolgere attività di assistenza si 
è fatto riferimento ai dati sul reddito nazionale prodotti da altri studi analoghi (cfr. Ipotesi 
prospettica dei costi assistenziali legati alla SLA, elaborato dalla Commissione Regionale del Lazio 
per la SLA in cui i piani di spesa vengono definiti in funzione del livello di stadi azione della 
patologia, Appendice C).. 
 
4.1 Confronto internazionale 

Negli USA si stima che ogni persona con SLA spende dai 10.000 ai 20.000 Dollari in spese 
sanitarie dovute agli spostamenti in giro per il paese senza riuscire ad avere una diagnosi precisa25. 
A questi bısogna aggıungere un costo medıo di 130.000 dollari per i primi due anni dalla conferma 
della diagnosi, cifra destinata ad aumentare nella fase avanzata e terminale della malattia.  
In un altro studio sulla stima del carico economico della SLA svolto nel Regno Unito nel 1997, si 
sono presi in considerazione i costi medici diretti ed annuali, determinati sulla base di quattro livelli 
di stadiazione della malattia (iniziale, moderata, avanzata e terminale). Si è valutato che il costo 
diretto ed annuale degli stati di salute aumenta da 1185.20 Sterline in fase iniziale della malattia a 
3127.51 Sterline nello stato terminale. L’ospedalizzazione è uno dei principali cost driver con un 
peso nella fase iniziale del (43.3%), avanzata (31.6%) e terminale (45.1%). Nella fase moderata 
della malattia l'impatto dell’ospedalizzazione era minimo (0.8%) in relazione ai costi per le 
consulenze mediche (59%).  
Due studi svolti sull’impatto socioeconomico della SLA indicano che i costi annuali per persona 
con questa patologia sono di 36,190 Euro in Spagna [77] e dai 15,250 ai 16,030 Euro in Olanda 
[78]. 

                                                
25 The economic Impact of ALS, Lynn M. Klein and Dallas A. Forshewö BSN RN. Nurology 1996;47 suppl 2  
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In un recente studio svolto in Germania è stato valutato l’impatto socioeconomico per le persone con SLA. L’indagine 
ha previsto l’arruolamento consecutivo di 107 pazienti con Sclerosi Laterale Amiotrofica, Miastenia Grave e Distrofia 
Muscolare in sette centri tedeschi. La metodologia di recupero dei costi è stata di tipo ‘‘bottom-up’’ attraverso 
questionario e diario dei pazienti. I costi sono stati valutati partendo dalla prospettiva della società nell’anno 2009. I 
costi annuali per l’assistenza globale ad una persona con SLA sono di 36.380 euro (95% CI 27,090–47,970). Le voci 
analizzate comprendono i costi diretti e la perdita di produttività dei pazienti e dei caregiver. Nel calcolo è stato tenuto 
conto dei diversi stadi della patologia, dell’assistenza nelle attività quotidiane (activities of daily living  - ADL), dell’età 
dei pazienti. 
Sono stati valutati i costi sostenuti dal sistema sanitario tedesco e la perdita di produttività del nucleo familiare [36]. 
L’inclusione dei pazienti ha previsto il rispetto di alcuni criteri: pazienti con età maggiore di 18 anni, pazienti che non 
partecipano a trials clinici. Per la classificazione della severità della patologia è stata utilizzata la Amyotrophic Lateral 
Sclerosis Severity Scale (ALSSS) [14].  
L’impatto economico è stato calcolato utilizzando un approccio bottom-up. A differenza del sistema top-down che 
calcola i costi partendo da un valore aggregato (dato delle statistiche nazionali), l’approccio bottom-up partendo dal 
basso identifica tutti i singoli costi sostenuti dai pazienti [28].  
Inizialmente sono stati somministrati dei questionari [13,34,42] per valutare i servizi di ospedalizzazione e di 
riabilitazione. Ai costi diretti sanitari si sono affiancati i costi dovuti al trasporto, alle assenze dal lavoro, alle cessazioni 
eventuali delle attività, al personale di assistenza.  
 
Costi diretti 
I costi per l’ospedalizzazione e la riabilitazione sono stati calcolati sulla base dei DRG tedeschi. (G-DRG) [10]. Essi 
includono le cure domiciliari, le consulenze specialistiche, la diagnostica ambulatoriale e i trattamenti di fisioterapia e 
logopedia ottenuti attraverso una valutazione specifica [21, 30]. Il numero di consulenze, le terapie e le procedure 
diagnostiche sono state recuperate dalla documentazione dei pazienti. I costi dei farmaci sono stati ottenuti dal 
nomenclature ufficiale presente in Germania (‘‘Rote Liste’’ 2006) [39] L’assistenza infermieristica in Germania è 
attivata in modalità finanziarie differenti a seconda dei livelli di disabilità [38].  
 
Costi indiretti 
La perdita di produttività è stata calcolata tenendo conto del livello pensionistico previsto a 65 anni. In caso di 
sospensione dell’attività lavorativa è stato calcolato il periodo di tempo mancante per arrivare in età pensionistica per 
euro 157,03 (introito giornaliero medio) [8]. In caso di assenze è stato calcolato lo stesso valore per il numero di giorni 
di assenza [7, 21]. Non c’è un valore preciso per l’assistenza informale ma soltanto una stima.  
 
Pazienti 
I 107 pazienti arruolati (51 uomini e 56 donne) hanno un’età media di 55.2 ± 16.7 anni (range 15–83). Di questi 46 
hanno la SLA. Il tempo intercorso tra i primi sintomi e la diagnosi è di 2.4 ± 5.1 anni (range 0.1–26). La durata media 
della malattia è di 5.6 ± 8.2 anni  (range 0.1–43.2).  
 
Caregiver  
Il 44% (n = 47) dei pazienti ha richiesto Assistenza Domiciliare. Di questi, il 51% (n = 24) è curato da familiari o da 
conoscenti  (assistenza informale), il 28% (n = 13) riceve assistenza da caregiver professionisti e il 21% (n = 10) riceve 
assistenza da entrambi. I caregiver sono coniugi (75%), figli (17%), fratelli (2%) e amici (6%). L’età media è 54.7 ± 
12.5 anni.  
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Costi diretti 
Ospedalizzazione 2.990 euro 
Riabilitazione 320 euro 
Ospedalizzazione 
domiciliare 

990 euro 

Terapie di supporto 1450 euro 
Farmaci 5.370 euro 
Riluzolo 4.730 euro 
Altri farmaci 640 euro 
Ausili e presidi 1110 euro 
Trasporto 10 euro 
Assistenza 
professionale 

1560 euro 

Costi a carico dei pazienti 
Co-pagamento 1180 euro 
Costi diretti totali 14980 euro 

Costi indiretti 
Disabilità 
temporanea 

380 euro 

Sospensione del 
lavoro 

7510 euro 

Badanti 13510 euro 
Costi indiretti totali 21400 euro 
TOTALE 36380 euro 
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4.1.1 I costi diretti nel progetto SLA.N.C.I.O. 
 
Sono state messe a confronto due strutture di eccellenza per la gestione di malattie neuromuscolari, 
in particolare SLA, una della regione Veneto e una della regione Lombardia.  
Le voci di costo diretto sono relative all’anno 2008 e riportate nella tabella 29. 
 
Tabella 29: Principali voci di costo diretto per le persone con SLA 
 
Principali voci di COSTO 
DIRETTO per persone con SLA : 

Centro di eccellenza 
in Veneto 

% Centro di eccellenza in 
Lombardia 

 

% 

Personale 325.000 euro 53% 900.000 euro 87% 
Farmaci 25.000 euro 4% 60.000 euro 6% 
Diagnostica 25.000 euro 4% 37.000 euro 4% 
Diagnostica strumentale  15.000 euro 2% 11.000 euro 1% 
Terapia di respirazione assistita  35.000 euro 6% 66.000 euro 6% 
Riabilitazione 125.000 euro 20% 88.000 euro 8% 
Altro (Ricerca scientifica)  60.000 euro 10%   
TOTALE   1.1647.000 euro  
TOTALE COSTI PER RICOVERI 
ORDINARI (senza DH) 

610.000 euro 100% 104.0000 euro* 100% 

RICOVERI ORDINARI PER SLA 
2008 

36  164  

COSTO RICOVERO ORDINARIO 
PER PAZIENTE CON SLA 

16.944 euro  5.614 euro  

DURATA MEDIA RICOVERO 45 giorni  19 giorni  
COSTO MEDIO GIORNALIERO  
RICOVERO 

 
376 euro 

  
246 Ro 

 

* Valore decurtato di una cifra stimata di euro 120.000 per 43 DH effettuati 
 
I valori sono stati ricavati mediante un approccio bottom-up, ossia attraverso l’individuazione delle 
singole voci di costo sostenute dai due centri per i ricoveri ordinari di persone con SLA nell’anno 
2008. Le cifre sono state sommate e il totale ottenuto è stato rapportato al numero e alla durata 
media dei ricoveri nell’anno 2008. Si è così ricavato il costo medio giornaliero di ricovero per 
persona con SLA che è pari a 376 euro nel centro Veneto e di 246 euro nel centro Lombardo.  
 
Mettendo a confronto la distribuzione percentuale delle diverse voci di costo dei due centri è 
possibile notare come nel centro lombardo incide maggiormente il costo del personale (87% vs. 
53% ) mentre nel centro veneto ci sono costi più elevati per la riabilitazione (20% vs. 8%). 
 
Soffermando l’attenzione sul centro di eccellenza Lombardo, possiamo affermare che i centri dove 
operano équipe multidisciplinari capaci di dare una risposta globale ai bisogni di salute delle 
persone con SLA ed in grado di prendere in carico un numero elevato di pazienti, rappresentano un 
modello ottimale per la corretta gestione del paziente, non solo dal punto di vista terapeutico e di 
qualità della vita del paziente ma anche dal punto di vista economico. 
 

4.1.2 Costi indiretti 
Nel calcolo dei costi indiretti ci si è basati sulle testimonianze raccolte durante i focus group e su 
proiezioni realizzate attraverso l’utilizzo di valori presenti in banche dati di statistica nazionale e 
altri studi comparabili. 
Il calcolo dei costi indiretti deve tener conto della soggettività delle situazioni e della variabilità 
delle diverse voci di spesa che aumentano o diminuiscono in relazione all’evoluzione della malattia. 
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Per tale motivo sono state formulate tre ipotesi (A, B e C) alle quali corrispondono altrettanti stadi 
della patologia (iniziale, intermedio, avanzato–fine vita) con relative stime di costi indiretti. 
Seguendo il percorso che la persona con SLA intraprende dopo che si sono manifestati i sintomi, le 
prime spese che il nucleo familiare sostiene sono dovute a viaggi e in alcuni casi all’alloggio per 
raggiungere i centri dove effettuare esami diagnostici, visite specialistiche, ricovero e i follow-up. 
E’ stata fatta una stima spannometrica che tiene conto del costo medio della benzina, dei pedaggi 
autostradali, dell’usura dell’auto e di un soggiorno in una struttura a prezzo di mercato. Nell’ipotesi 
A, i costi di viaggio (Euro 1.500) sono maggiori perché si registrano spostamenti in più centri prima 
di arrivare alla definizione della diagnosi. Successivamente (Ipotesi B) questa voce di costo 
diminuisce (Euro 800) fino a stabilizzarsi (IPOTESI C  400 Euro). 
Un altro costo di cui si fa carico il nucleo paziente-famiglia è quello dovuto al pagamento di 
personale (badantato) per l’assistenza del proprio congiunto. Tale costo varia a partire dai 1.000 
Euro (Ipotesi A), per aumentare a 2.500 Euro in fase intermedia della malattia (Ipotesi B) fino a 
raggiungere i 5.500 Euro mensili (Ipotesi C) per più persone che alternandosi prestano assistenza 
24h su 24. 
Un altro aspetto importante è quello delle barriere architettoniche. Molte persone con SLA non 
godono della libertà di deambulazione e spesso sono segregate all’interno della propria abitazione. 
La legge 13 del 1989, testo di riferimento in materia di abbattimento delle barriere 
architettoniche  prevede dei contributi per rendere la casa accessibile ottenibili attraverso domanda 
da presentare presso il Comune di residenza. C’è da dire che spesso i tempi burocratici non sono 
veloci come quelli della malattia e per questo motivo non sempre vengono sostenuti i lavori di 
abbattimento delle barriere. Molte volte si è costretti a superare le barriere attraverso soluzioni 
alternative affidandosi alla pronta disponibilità di parenti, amici o vicini di casa che fisicamente si 
prestano a sollevare la carrozzina e a scendere o salire le scale con evidenti difficoltà e a scapito 
della dignità della persona con SLA.  
La compartecipazione alla spesa da parte della famiglia è stata stimata essere pari a 4.000 Euro in 
tutte e tre le ipotesi. 
 
Tra le altre volte voci di costo c’è il servizio di ambulanza a pagamento per spostamenti verso 
centri medici o per permettere alla persona di uscire di casa ed ovviare alle barriere architettoniche 
presenti nell’edificio della propria abitazione. Questo valore è stato ricavato attraverso la Delibera 
della Giunta Regionale del 11/05/2006 n. 8/2470 Regione Lombardia stimando nelle prime due 
ipotesi 5 viaggi a/r in territorio urbano. Nella terza ipotesi si è previsto due viaggi ma su 
autoambulanza con apparecchiatura di rianimazione e presenza medica. 
 
Infine, l’ultima voce di costo è dovuta al mancato guadagno dovuto alla sospensione temporanea 
dal lavoro del caregiver principale. Il dato è stato traslato dallo studio sull’impatto socioeconomico 
della SLA prodotto in Germania e precedentemente illustrato. 
 
Qualora la sospensione del lavoro fosse definitiva, i valori ipotizzati sarebbero più che raddoppiati. 
 
Nella tabella 30 sono riassunte le diverse voci di costi indiretti a carico della persona con SLA e del 
nucleo familiare di riferimento. 
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Tabella 30: Principali voci di costo indiretto per le persone con SLA 
 
Principali voci di costo 
indiretto 

A B C 

Stadiazione malattia Iniziale intermedia Avanzato – fine vita 
Viaggi/alloggi per visite  1.500 euro 800 euro 400 euro 
Badantato 12.000 euro 30.000 euro 66.000 euro 
Barriere architettoniche 4.000 euro 4.000 euro 4.000 euro 
Servizio Ambulanza 400 euro* 400 euro* 600 euro* 
Sospensione del lavoro  7.510 euro 7.510 euro 7.510 euro 

Totale 25.410 euro 42.710 euro 78.510 euro 
Voucher socio sanitario 

annuale (Reg. Lombardia) 
4.344 euro 5.568 euro 7.428 euro 

Voucher per famiglie di 
persone con SLA (Reg. 

Lombardia) 

6.000 euro 6.000 euro 6.000 euro 

TOTALE 15.600 euro 31142 euro 65082 euro 

 

Per quanto riguarda la regione Lombardia alle voci di costi indiretto è stato sottratto il  contributo 
derivante dal voucher socio-sanitario (Ipotesi A=362 euro al mese, Ipotesi B=464 euro al mese, 
Ipotesi C=619 euro al mese) e quello a sostegno dell’attività di caregiving della famiglia calcolati 
annualmente. 
Il risultato è che il nucleo paziente con SLA/famiglia di riferimento sostiene nella prima ipotesi 
15.600 euro, 31.142 euro nella seconda ipotesi e 65.082 nella terza ipotesi. 
Per quanto riguarda la Regione Veneto, non essendo prevista la modalità di voucher socio-sanitario, 
i costi indiretti sono pari a 25.410 euro nella fase iniziale della patologia, 42.710 euro nella fase 
avanzata e 78.510 in quella avanzata/di fine vita. 
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Conclusioni 

Lo studio ha messo in luce la pluralità di bisogni (clinici, sociali, riabilitativi, organizzativi ed 
economici) che caratterizzano le patologie neuromuscolari, in particolare la SLA, e ha analizzato, 
puntando la lente di ingrandimento sulle Regioni Lombardia e Veneto, quali sono le risposte sociali 
e sanitarie messe a disposizione da questi territori nell’offrire assistenza alle persone con tale  
patologia.  
Il lavoro si è sviluppato secondo un approccio di vera governance, attraverso l’ascolto di tutti i 
portatori di interesse coinvolti a più livelli nel percorso di cura, nell’intento di sviluppare una 
maggiore conoscenza del Percorso Diagnostico Terapeutico ed Assistenziale e di contribuire alla 
realizzazione di un network di cure evoluto. 
 
 
Dimensione della SLA in Lombardia e Veneto 
La prima parte dello studio, attraverso una ricerca desk, ha messo in evidenza quella che è l’attuale 
conoscenza epidemiologica di incidenza e prevalenza della SLA in Italia ed in particolare nelle due 
Regioni di riferimento: Lombardia e Veneto. 
Partendo dai dati del Registro Nazionale delle Malattie Rare è stata fatta una stima della 
distribuzione territoriale della SLA in Italia mettendo in relazione i dati demografici ISTAT 
(popolazione residente al 1 gennaio 2009) e i valori riportati in letteratura. Il dato ottenuto per la 
Regione Lombardia (584,6 casi per le SLA attese e 146,1-194,9 le possibili nuove diagnosi) è più 
basso se confrontato con i valori stimati dal già citato registro (981 soggetti titolari del codice di 
esenzione RF0100). Questa disparità può essere ricondotta a diverse ipotesi interpretative:  
difficoltà nel circoscrivere il periodo in cui sono stati rilevati i dati del registro, il limite di ragionare 
su dati amministrativi e non epidemiologici (che non escludono il conteggio di più accessi dello 
stesso paziente) la possibile tendenza a classificare come SLA, casi di SLA sospetta per ottenere 
l’attribuzione del codice RF0100 (indispensabile per la somministrazione farmacologica del 
Riluzolo e dell’assegno a sostegno delle famiglie con persone con SLA). Sarebbe auspicabile 
riuscire ad avere un dato epidemiologico più “pulito” per conoscere una precisa entità del 
fenomeno. Rispetto alla numerosità di casi di persone con SLA relativo all’anno 2008 nei centri 
oggetto di studio è pari a 326, di cui 254 con esordio spinale e 72 bulbare. 
 
 
Il percorso della persona con SLA 
Nella successiva indagine field lo studio ha analizzato, attraverso un viaggio di esplorazione, il 
percorso che attraversano le persone con SLA cercando di capire come avviene la definizione della 
diagnosi, dove vengono curate, quando e come sono rientrate a casa, come avviene la presa in 
carico da parte del territorio, quali sono i costi sostenuti dal sistema sanitario nazionale e dalle 
famiglie nella gestione di questa patologia. 
 
 
La difficoltà di diagnosi 
L’insorgenza della SLA avviene in maniera subdola, spesso nell’inconsapevolezza di chi ne viene 
colpito. La sintomatologia con cui si manifesta spesso viene ricondotta a patologie concomitanti di 
cui è già affetta la persona o interpretata come problematiche lontane da cause neurologiche.  
I risultati dello studio evidenziano che in media le persone che giungono presso le Unità Operative 
di Neurologia della Lombardia e Veneto sono transitate precedentemente in 2 strutture. L’identikit 
della persona che giunge è caratterizzato dalla mancanza di diagnosi (il 10% ha un quadro clinico 
compatibile con la malattia del motoneurone). Di questi il 74% ottiene una diagnosi definitiva di 
SLA, dopo che sono trascorsi in media 4 mesi dal sospetto di diagnosi. In realtà il racconto dei 
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pazienti e dei familiari testimonia che è ben più ampio il periodo di ricerca della diagnosi e di viaggi 
in diversi centri. Nel 34% dei casi viene richiesta una seconda opinione. 
 
 
La comunicazione della diagnosi 
La comunicazione della diagnosi rappresenta uno dei momenti più delicati di tutto il percorso che la 
persona con SLA e i suoi familiari compiono. Nonostante le strutture che hanno aderito allo studio 
abbiano dichiarato di dedicare in media 45 minuti al colloquio, dalle testimonianze raccolte durante 
i focus group e da un’analisi più attenta delle risposte qualitative presenti nei questionari, le 
modalità con cui viene gestito questo tempo non sono in molti casi soddisfacenti. La comunicazione 
avviene soltanto nel 71% in un luogo dedicato, mentre nel rimanente 29% dei casi viene utilizzata 
la corsia del reparto o il letto del paziente. 
A prendersi carico della comunicazione è nel 71% il solo neurologo, c’è un affiancamento 
psicologico solo nel 29% dei casi. Il colloquio avviene nella maggior parte dei casi (72%) alla 
presenza del paziente e della rispettiva famiglia. 
Lo studio ha evidenziato che non sempre è previsto un momento istituzionale di comunicazione 
della prognosi ma talvolta avviene in modo indiretto, attraverso un processo fatto di parole velate, 
l’utilizzo di terminologia spesso poco accessibile (es. malattia del Motoneurone) che il 
paziente/familiare successivamente chiarisce attraverso ricerche su enciclopedie mediche ed 
internet.  
Bisognerebbe lavorare molto sul momento della comunicazione della diagnosi, pensare ad un 
luogo che tuteli la privacy e crei “un’intimità comunicativa”, verificare quanto il paziente 
vuol sapere e rassicurare sulla presenza e l’impegno da parte della struttura ospedaliera. 
Sarebbe opportuno approcciarsi con empatia, calma e rispetto, fare ricorso ad un linguaggio 
semplice e non tecnico, prepararsi al colloquio formulando un’anamnesi del contesto socio-
culturale-professionale e spirituale in cui è inquadrata la persona di riferimento e lasciare 
spazio ai sentimenti. 
 
 
La presa in carico ospedaliera 
In linea generale presso le aziende oggetto di studi non c’è distinzione tra pazienti con SLA e il 
resto delle patologie neuromuscolari. I posti letto sono i medesimi e dislocati in Unità Operative di 
Neurologia. L’80% ha dichiarato che esiste una sezione dedicata a questa patologia, tuttavia gli 
spazi a disposizione risultano in molti dei centri visitati non sufficienti. Un’istanza molto forte 
sollevata dai caregiver delle persone con SLA è quella di rivedere l’assegnazione dei posti letto 
per evitare che persone in fasi estremamente diverse della malattia condividano la stessa 
stanza. C’è una lista di attesa media di 30 giorni, che va ad essere più lunga presso i centri 
specialistici della patologia fino ad arrivare a 60 giorni. La durata media dei ricoveri è di 19,5 giorni 
con un range min/max 10-42,5 giorni. I canali di provenienza dei pazienti con SLA sono il medico 
di medicina generale (26%), altri ospedali (22%), il restante 42% si divide tra pronto soccorso, 
associazione dei pazienti, parenti ed amici. Vengono seguite le linee guida (83% dei casi). Mancano 
posti letto dedicati alla fase di fine vita, l’80% predilige il rientro a domicilio, il 20% rimane presso 
la struttura sanitaria in terapia intensiva. 
 
 
Gli “spazi” del caregiver 
Soltanto il 33% dichiara di avere degli spazi dedicati alle attività personali (relax, lavoro, svago 
ecc.) dei caregiver. Nel 71% dei casi non esistono soluzioni residenziali a supporto dei familiari 
durante il ricovero, fanno eccezione “la casa di Nemo”, una struttura a supporto dei degenti del 
Centro Nemo, e l’Ospedale S. Camillo di Venezia che mette a disposizione dei posti letto in reparto. 
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Il 71% degli intervistati dichiara che esistono delle agevolazioni per i familiari quali il parcheggio 
(43%) o la mensa aziendale a costo agevolato (29%).  
 
 
Équipe multidisciplinari 
Lo studio ha dedicato ampio spazio alla dotazione organica del personale dedicato alla SLA. Questa 
patologia richiede la presenza coordinata di molteplici professionalità integrate e coordinate che non 
siano il risultato di una sommatoria di più specialità ma che rappresentino un vero team 
interdisciplinare capace di offrire una risposta di cura unitaria. E’ dimostrato che i centri dove 
operano équipe multidisciplinari capaci di dare una risposta globale ai bisogni di salute delle 
persone con SLA ed in grado di prendere in carico un numero elevato di pazienti, 
rappresentano un modello ottimale per la corretta gestione del paziente, dal punto di vista 
terapeutico, economico e di qualità della vita del paziente. Analizzando i dati riportati nei 
questionari, diversi centri a causa della loro natura organizzativa gestiscono soltanto una parte del 
percorso assistenziale (principalmente quella Neurologica).  
 
 
La presa in carico territoriale 
I modelli di Welfare delle due regioni oggetto di studio presentano delle peculiarità e delle 
differenze sostanziali. In Lombardia viene assegnato, dopo una valutazione multidisciplinare,  un 
voucher socio-sanitario che il cittadino potrà spendere acquistando prestazioni da un elenco di enti 
accreditati. In Veneto invece è la stessa ULSS ad erogare il servizio di Assistenza Domiciliare 
attraverso il personale di presidio, distretto, sub distretto. 
In entrambe le realtà l’attivazione spetta al medico di medicina generale che in Lombardia si defila 
per lasciare la gestione del caso al personale di distretto, mentre in Veneto assume il ruolo di  Case 
Manager  di tutto il percorso assistenziale del paziente. 
Non esiste un protocollo di dimissioni protette specifiche per la SLA, anche se le recenti 
disposizioni nazionali e regionali hanno focalizzato l’attenzione su questa patologia con la 
conseguente creazione di tavoli di lavoro per lo studio di Percorsi Diagnostico-Terapeutico-
Assistenziali ed altri interventi specifici. 
 
Costi 
L’impatto socio economico della SLA è stato valutato attraverso il calcolo dei costi diretti sanitari 
(personale ospedaliero, farmaci, diagnostica ecc.) e di quelli indiretti (mancato guadagno, costo per 
badantato, trasporti ecc.).  
Mettendo in relazione due centri di eccellenza, uno della regione Veneto e l’altro della regione 
Lombardia si ottengono dei costi diretti differenti (rispettivamente 16.944 Euro vs 5.614 Euro) su 
volumi di attività altrettanto differenti (36 ricoveri ordinari vs 164) con una durata disuguale (45 
giorni medi di ricovero vs. 19 giorni). Lo studio, ha messo in evidenza come le strutture organizzate 
in modo multidisciplinare se ben gestite, hanno un vantaggio in termini non soltanto clinici, di 
qualità percepita da parte dei pazienti, ma anche di tipo economico. 
Per quanto riguarda i costi indiretti, sono state fatte tre ipotesi in funzione del livello evolutivo della 
malattia. I risultati mettono in evidenza che è ancora molto alto il carico economico della malattia 
sul nucleo paziente/caregiver. La SLA pesa sul bilancio di una famiglia dai 15.600 Euro in una fase 
iniziale della patologia fino ad arrivare a 65.082 Euro in fase di fine vita. Le misure a sostegno del 
caregiving che la Regione Lombardia ha emanato in recenti provvedimenti sono state 
profondamente apprezzate dalle persone ascoltate durante lo studio. 
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Le conclusioni finali 
Il progetto SLA.N.C.I.O. ha messo in evidenza i vantaggi del network in alcuni centri di 
organizzazioni che hanno superato la “miopia organizzativa” del dare salute per specialità 
frammentate e distinte e invece  hanno saputo costruire cure efficaci e efficienti attraverso il lavoro 
di équipe. 
Possiamo dare quindi voce a  Michael Porter, della Harvard University che, in un articolo 
pubblicato su JAMA nel 2007 [79], desidera orientare la classe medica americana verso il 
miglioramento indicando quello che secondo lui sono i tre punti cardine di rinnovamento: 
  

– Lo scopo della cura è rappresentato dal valore per il paziente (il successo quindi non è solo 
il fatturato dell’ospedale: la persona ammalata desidera essere curata, vivere e/o morire in 
rispetto, accoglienza e dignità; non vuole visite extra, test strumentali extra e farmaci 
inutili). 

– La pratica medica deve essere organizzata sulle condizioni cliniche, cioè sul reale bisogno 
d’assistenza del paziente e su cicli di cura organizzati e armonici (non frammentata sulle 
specialità, sempre più sovra numerarie o spezzettate in entità separate che spesso si trovano 
in concorrenza inutile per “tenersi/fidelizzarsi” il paziente) integrati tra professioni e 
strutture.  

– Devono essere misurati i risultati, ovvero gli esiti di salute e costi associati (non solo il 
costo dell’episodio di ricovero, ma l’intero costo di ciclo di cura). 

 
La SLA è una condizione che perdura un certo numero di anni, e tra l’altro, la speranza di vita di 
questa malattia non è affatto così contenibile nei 3- 5 anni riportata inizialmente dalla comunità 
scientifica. Ci troviamo di fornte a una persona che, ammalata di SLA, dovrà andare incontro a una 
serie armonica e ordinata, e non caotica e frammentata, di cicli di cura.  
La notizia sorprendente è che uno dei centri più esperti, di fama internazionale, nella cura 
della SLA in Regione Lombardia, è riuscito a fare efficienza attraverso la costituzione 
dell’équipe multidisciplinare che tutta, interamente, prende in carico il paziente con SLA 
(“ c’era l’équipe intera ad accogliermi  quando mi hanno dato la notizia”). Organizzare attraverso 
il lavoro di squadra - e non di gruppo come somma di individui - con delle competenze chiare e 
distinte è funzionale alla cura del paziente e contiene le spese della struttura: saper fare sistema, 
dotandosi dei saperi necessari, seppur comportando un primo investimento iniziale, alla fine fa 
risparmiare il processo. 
 
E Porter, che è un economista, questa verità l’ha intravista molto bene nel suo scritto del 2007: 
organizzare, motivare, partire dai bisogni e non dall’offerta di salute è il modo per razionalizzare e 
non razionare la sanità e di produrre valore per il paziente, la sua famiglia, la collettività e i 
professionisti sanitari 
 
Anche Williamson, Premio Nobel per l’economia 2009 per lo studio sulla governance ha dimostrato 
che le organizzazioni gerarchiche dove il potere forte è concentrato e non vengono ascoltate le 
voci dei diversi livelli di collaborazione si generano diseconomie e disfunzionalità.  
 
Ci si accorge subito quando si entra in un’organizzazione che fa un gioco win-win, in un contesto di 
cooperazione, dove i ruoli gerarchici ci sono sì, ma sono funzionali al fare attività e dove non ci 
sono “perdenti”. Purtroppo esistono ancora proto-organizzazioni (organizzazioni involute), dove il 
gioco è a somma zero - una parte vince e una parte perde, o dove addirittura perdono tutte le parti 
perché la gerarchia c’è ma è di ostacolo al poter fare, il sapere non è condiviso dal gruppo, si respira 
un’aria di “misteri, segreti”, insomma di poca trasparenza.  
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L’importanza del gioco win-win è valida in tutte le organizzazioni ma è fondamentale nella sanità se 
vogliamo slanciarci verso un network evoluto sia interno alle strutture sia tra le organizzazioni 
sanitarie stesse. 
Trasparenza, competenza, riconoscimento dell’interdipendenza delle specialità, senza una categoria 
tra specialità migliori e peggiori, riconoscimento dei contributi, ideazioni, proposte e progetti che 
provengono dai pazienti e dai loro nuclei familiari: così possiamo fare un gioco dove vincono tutte 
le parti, i cosiddetti stakeholder. Ci vuole più tempo per realizzarlo, sono necessarie anche 
competenze politiche genuine e raffinata capacità relazionale, ne siamo consapevoli: ma dove 
abbiamo visto il fiorire dell’eccellenza è perché si è lavorato in questo modo, sia dentro le mura 
dell’ospedale che fuori. 
 
Queste le buone pratiche che desideriamo diffondere che vanno oltre la condizione della SLA e 
delle persone che ne sono affette: sono buone prassi che riguardano la persona in cura nella sua 
interezza, prima osservabile nei suoi segmenti scotomizzati che vanno da “motoneurone non 
funzionante” a “disabile”, “psiche fragile” a “bisogno per il caregiver” a “casa con le porte da 
allargare” a “lavoro abbandonato”, ma poi da rifondare nel suo insieme dando dignità all’in-dividuo 
che per l’etimologia della parola, non è ulteriormente divisibile. 
 
Questo modello di lavoro sulla SLA adottato nel laboratorio FIASO SLA.N.C.I.O. è estendibile ad 
altre condizioni complesse che richiedono un ventaglio di cure di natura sanitaria e sociale: pertanto 
questo studio può rappresentare un benchmark per l’acquisizione di consapevolezza di prassi e di 
costi associati quando ci si trova di fronte a una malattia cronica. Nel caso specifico della SLA 
possiamo parlare di  malattia in via di cronicizzazione: dalla testimonianza iniziale del report 
comprendiamo che la brevità del tempo è l’angoscia costante con cui convive e si confronta la 
persona con la SLA. Ma possiamo guardare i registri con i tempi di sopravvivenza sperando ogni 
anno di avere una conquista di tempo in più e di qualità di vita più serena e ricca di affetto e cura 
per queste persone e per i loro cari.  
 
Che cosa fare?  
Il progetto SLA.N.C.I.O. rappresenta un utile strumento in termini conoscitivi per lo sviluppo di 
future programmazioni di politiche socio-sanitarie, segnatamente per la patologia della Sclerosi 
Laterale Amiotrofica, ma anche per possibili proiezioni e analisi comparative rispetto ad altre 
patologie croniche e invalidanti che richiedano alti livelli di prestazioni di cura e modelli di 
governance socio-sanitaria.  

In chiusura, per rafforzare i findings di questo studio è quanto mai utile raccoglierne le 
raccomandazioni sia di immediata applicabilità, quelle indicazioni operative di miglioramento che 
potrebbero essere definite di facile implementazione, sia quelle più complesse e prospettive. Una 
sollecitazione questa che trova origine in due considerazioni principali. Anzitutto, la forte 
aspettativa, l’alto livello di rispondenza e interessamento al progetto riscontrato tra tutti gli 
stakeholder coinvolti: fin ora la SLA è stata per lo più oggetto di ricerche cliniche e terapeutiche, 
rari per non dire inesistenti gli studi improntati ad un modello di governance socio-sanitaria, di 
management della patologia, capaci di dar voce a tutti gli attori coinvolti, instaurando uno spazio di 
dialogo e comunicazione orizzontale e non gerarchizzato. Da qui, il secondo punto di interesse: le 
azioni di miglioramento più sentite e attese si attagliano anzitutto al livello di evoluzione culturale 
delle organizzazioni coinvolte, istituzionali, professionali e di società civile. Se l’evoluzione 
culturale delle organizzazioni sia un’azione di facile implementazione è forse un argomento di sfida 
per la programmazione delle policies, qui concludiamo con alcune considerazioni, intenzionate a 
collocarsi tra gli obiettivi di sviluppo di questo progetto. Evoluzione e non rivoluzione: è importante 
infatti sottolineare che molte delle azioni qui sintetizzate trovano applicazione nei recenti 
provvedimenti e finanziamenti delle politiche socio-sanitarie messi in atto da entrambe le Regioni 
protagoniste dello studio.  
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Che cosa fare sul versante dell’incertezza diagnostica? 

Azioni semplici:  

� Sviluppare degli study tour in centri di eccellenza, rivolti a tutti quei professionisti che, sul 
territorio nazionale, gestiscono malattie neuromuscolari per svolgere attività di formazione 
direttamente sul campo, al fine di contribuire a diffondere buone pratiche clinico-assistenziali e 
far crescere le organizzazioni di appartenenza. 
 

� Definire dei Percorsi Diagnostico-Terapeutico-Assistenziali e riabilitativi specifici per 
patologia, individuando  le fasi di stadiazione della patologia attraverso la ridefinizione dei 
percorsi con un lavoro di équipe.  

 
Azioni complesse: 

� Diffondere la conoscenza delle malattie rare, tra cui la SLA, soprattutto nei confronti dei Medici 
di Medicina Generale, che restano l’interfaccia e il primo canale di riferimento per i cittadini. In 
quest’ordine, potrebbero contribuire azioni e campagne di informazione gestite dai Centri di 
Coordinamento delle Malattie rare e dai Registri regionali delle Malattie Rare; 

 

 

Che cosa fare sul versante della comunicazione della diagnosi?  

Azioni semplici: 

� Effettuare prima della comunicazione un’attenta anamnesi familiare per valutare il contesto 
socio-culturale di riferimento del nucleo paziente – caregiver (strumenti di qualità della vita 
della persona) ed individuare la migliore modalità di comunicazione da adottare; 

� Riconoscere alla comunicazione della diagnosi pari dignità rispetto alle pratiche cliniche, creare 
dei protocolli interni per la gestione del colloquio con i pazienti e i familiari, in modo che sia 
l’équipe a comunicare la diagnosi in un luogo e in tempi idonei. 

� Azioni di “cross-fertilization” volgendo lo sguardo all’esperienza di altre specialità (oncologia, 
cure palliative, pediatria) dove l’umanizzazione delle cure è maggiormente sviluppata. 

� Organizzare in modo più attento i letti di degenza per evitare che una persona che abbia appena 
ricevuto la comunicazione della diagnosi si trovi nella stessa stanza con una persona in una fase 
avanzata della malattia con il rischio che venga accelerato ed alterando il normale passaggio agli 
stadi psicologici successivi alla comunicazione. 

� Sviluppare le capacità relazionali dei professionisti medici, è la stessa AAN a raccomandare di 
inserire nei curricula formativi dei medici seminari di comunicazione ed etica: l’alleanza 
terapeutica è un aspetto centrale del management della SLA ma rappresenta anche lo scoglio più 
“impegnativo” da affrontare per i professionisti, in termini soprattutto personali. 

 

Cosa fare sul versante della presa in carico ospedaliera? 

 

Azioni complesse: 

� Implementare il modello Hub & Spoke di organizzazione delle strutture ospedaliere  mappando 
l’offerta sanitaria territoriale, un modello che consente di ottimizzare le risorse economiche, di 
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essere efficiente garantendo efficacia in termini di salute, sopravvivenza, e qualità di vita dei 
pazienti;  

� Attivare dei percorsi di formazione per i diversi professionisti coinvolti nella gestione della SLA 
all’interno dei centri di riferimento (Hub), orientata non solo a informare sulle pratiche cliniche 
e terapeutiche ma soprattutto a formare i professionisti al lavoro di équipe attraverso la visione 
diretta e la condivisione del modello multidisciplinare realizzato in queste strutture;  

 

Cosa fare sul versante della presa in carico territoriale? 

 

Azioni semplici: 

� Sviluppare il collegamento tra territorio e strutture ospedaliere di riferimento con protocolli, 
soprattutto attraverso l’attivazione di una “alleanza operativa”  con le associazioni dei pazienti. 
Queste infatti rappresentano oggi i veri interlocutori diretti delle famiglie e dei pazienti, spesso 
quasi in funzione vicaria e facilitano lo svolgimento dell’iter burocratico e gestionale connesso 
alla patologi (agevolazioni economiche, fornitura di ausili, identificazione di centri specialistici, 
formazione del badantato ecc.). Sarebbe opportuno quindi potenziare e promuovere lo specifico 
know-how di queste associazioni includendole direttamente nelle procedure assistenziali; 

� Formazione professionalizzante del badantato e creazione di un elenco riconosciuto attraverso il 
quale il cittadino può liberamente individuare e contattare la persona che può supportarlo 
nell’assistenza alla persona con SLA;  

� Promuovere l’informazione dei cittadini sui servizi offerti, sulle strutture presenti nel territorio e 
la loro qualità di prestazione, al fine di rendere effettivo il nuovo modello di Welfare e metterli 
nelle condizione di attuare la libertà di scelta nelle cure; 

� Monitorare l’erogazione di ausili, al fine di ottimizzarne tanto la tempistica di erogazione, 
quanto l’efficienza ed efficacia rispetto ai bisogni del paziente, individuando dei centri 
specialisti di riferimento cui indirizzare le famiglie e i malati, laddove l’ausilio richieda una 
personalizzazione. 

 

Azioni complesse: 

� Sviluppare il ruolo della telemedicina per il monitoraggio dei pazienti domiciliarizzati;  

� Sviluppare modelli di certificazione della qualità delle cure domiciliare, dei servizi erogati dai 
pattanti, oltre il modello di accreditamento, al fine di garantire non solo equità nell’accesso alle 
cure domiciliare ma anche uniformità negli standard di qualità dei servizi prestati;  

 

Cosa fare sul versante del nucleo familiare? 

 

� Diffondere gli incentivi economici a sostegno delle famiglie con persone affetti da SLA, sia 
attraverso il contributo al reddito che attraverso l’aumento del numero di posti letto nelle RSA 
previsti per queste patologie complesse. In quest’ordine, tuttavia, si raccomandano delle 
specifiche cautele, in quanto quest’azione di supporto alle famiglie dovrà essere anzitutto 
sostenuta attraverso un’azione primaria di monitoraggio e rilevazione della qualità di vita dei 
pazienti e familiari anche a domicilio, garantendo la costante presenza di un supporto 
psicologico. Quest’azione è quanto mai importante, non solo per il sostegno che può derivarne, 
ma soprattutto perché permetterà di monitorare l’andamento della gestione del paziente, 
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individuando l’esigenze reali di possibili ricoveri in strutture di lungodegenza o temporanee 
come soluzioni alternative, per preservare la qualità di vita.  

� Valutare l’organizzazione delle RSA alla luce dei cambiamenti socio-demografici in atto (i.e. 
famiglie monoparentali, anzianità) per prepararle ad accogliere pazienti con bisogni assistenziali 
ad elevata complessità e renderle parte della Rete di supporto per il malato. 

� Allargare le campagne di fundraising attraverso testimoni di impatto (i.e. calciatori) sia per 
portare avanti non solo la ricerca scientifica sulla SLA, ma per contribuire alla costruzione di 
centri di eccellenza nelle diverse regioni ed aumentare il numero di posti letto per i caregiver. 

� Creare delle convenzioni per alloggi e soluzioni residenziali a favore delle famiglie che 
assistono fuori sede i pazienti. Diffondere ad es. l’esperienza del centro Talamona. 
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Appendici 

 
Appendice A) - Questionari Somministrati 
 

1. Alle Aziende Ospedaliere  
2. Alle Aziende Sanitarie Locali/Unità Locali Socio Sanitarie 
 
 

               
  

 
 

       LABORATORIO FIASO 

 
  Best practices per la gestione delle malattie 
neurodegenerative: analisi della Sclerosi Laterale Amiotrofica 
(SLA) attraverso un modello di governance sanitaria  
 

QUESTIONARIO 

 
 
 
CENTRO COORDINATORE 
 
Area Sanità Fondazione ISTUD 
Corso Umberto I, 71 
28838 Stresa (VB) 
Email: areasanita@istud.it 

 

                   Con il supporto non condizionato di  
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A.   DATI   GENERALI  
 

Nome e Cognome: ________________________________________________ 
 
Azienda Ospedaliera / ASL:  _________________________________________ 

      
Unità operativa ___________________________________________________ 

 
Email : ________________________     numero di tel:  ____________________ 
 

Ruolo: __________________________________________________________ 

 

 

B. ASPETTI EPIDEMIOLOGICI ED ORGANIZZATIVI  

 

1) Indicare le prime tre tipologie di malattie neuromuscolari e il numero dei rispettivi ricoveri presso le Unità 

Operative nel periodo di riferimento. 

 

 Patologia Neuromuscolare n. Casi 

2007 

n. Casi 

2008 

1    

2    

3    

 

2) Quanti pazienti con SLA sono stati ricoverati e con che tipologia di esordio?  

      

               TIPO DI ESORDIO 2007 

valore assoluto 

2008 

valore assoluto 

SLA spinale   

SLA bulbare   

TOTALE   

 

3) Numero di posti letto totali dedicati a patologie neuromuscolari: _______ di cui attivi _________ 

 

4) Numero di posti letto dedicati alla SLA: ______ 

 
5) Indice di turnover dei posti letto dedicati a patologie neuromuscolari: _____% 

 
6) Tipologia di regime assistenziale dei pazienti con malattie neuromuscolari 
      negli anni 2007 e 2008: 
 

Tipologia di regime assistenziale per pazienti con 

malattie neuromuscolari 

2007 

valore 

assoluto 

%  

Pazienti extra 

regione 

2008 

valore 

assoluto 

%  

Pazienti 

extra regione 

Day service ambulatoriale     

Day Hospital     

Lungodegenza     

Ricovero ordinario     

Ospedalizzazione domiciliare     
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Assistenza Domiciliare Integrata     

Hospice     

Altro specificare     
 
7) Tipologia di regime assistenziale dei pazienti con SLA negli anni 2007 e 2008: 
 

Tipologia di regime assistenziale per pazienti con 

SLA 

2007 

valore assoluto 

%  

Pazienti extra 

regione 

2008 

valore 

assoluto 

%  

Pazienti 

extra regione 

Day service ambulatoriale     

Day Hospital     

Lungodegenza     

Ricovero ordinario     

Ospedalizzazione domiciliare     

Assistenza Domiciliare Integrata     

Hospice     

Altro specificare     

 

8) Indicare i principali canali di provenienza dei pazienti con SLA: 

 
 Ospedale 
 Pronto soccorso 
 Medico di Medicina Generale 
 AISLA 
 Altre associazioni 
 Parenti e amici 
 Altro ____________________________________________ 
 

9) Esiste una lista di attesa per i pazienti con SLA?   Sì    NO  
 Se sì, a quanto tempo ammonta (in media)? Giorni ________________ 

 
10) Indicare quale è la durata media, e il range (min-max) di durata del ricovero dei pazienti con  SLA:         Media: 

________ giorni                      Min  ______ giorni       
Max: ________  giorni 

 

Gli spazi 

 

11) Il Centro prevede una sezione dedicata ai pazienti SLA? �SI     �NO 

       Specificare: ________________________________________________________ 

 

12) Sono presenti soluzioni residenziali destinate ai Caregiver (familiari) durante il periodo di ricovero della persona 

assistita?   �SI     �NO 

 

       Specificare: ________________________________________________________ 

 

13) Esiste uno spazio a supporto delle attività personali (di relax, di lavoro, di svago ecc.) dedicate ai Caregiver?      

�SI    � NO 

 

       Specificare: ________________________________________________________ 
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14) Sono previste agevolazioni per i caregiver nell’utilizzo di servizi predisposti per il personale (es. parcheggi, mensa 

aziendale ecc.) ? �SI    � NO 

 

       Specificare: ________________________________________________________ 

 

Personale 
 

15) Come è costituito l’organico del servizio dedicato alle patologie neuromuscolari?  
         Indicare la numerosità, la tipologia di impiego (full time / part time) e  
         l’appartenenza alla struttura o meno: 
 

PATOLOGIE NEURO MUSCOLARI   

F
ul

l t
im

e 
  

P
ar

t t
im

e 
 

S
tr

ut
tu

ra
ti 

co
ns

ul
en

ti 
 

co
op

er
at

iv
a 

a. Neurologo Numero =       
b. Pneumologo Numero =      
c. Gastroenterologo Numero =      
d. Nutrizionista Numero =       
e. Anestesista/rianimatore Numero =      
f. Cardiologo Numero =       
g. Genetista Numero =       
h. Fisiatra Numero =      
i. Ortopedico Numero =      
j. Psichiatra Numero =      
k. Logopedista Numero =      
l. Psicologo/counsellor Numero =      
m. Infermiere Numero =      
n. Fisioterapista Numero =      
o. fisioterapista respiratorio Numero =      
p. Assistente sociale Numero =      
q. Terapista occupazionale Numero =      
r. Oss/Ota Numero =      
s. Volontari Numero =      
t. Assistente spirituale Numero =      
u. Educatori professionali Numero =      
v. Altro (specificare) ___________________ Numero =      

 

Aspetti Finanziari 

16) Indicare le principali voci di costo relative agli anni 2007-2008 per la gestione di patologie neuromuscolari e i 

relativi finanziamenti : 

 

PATOLOGIE NEURO 

MUSCOLARI  

2007 2008 FINANZIAMENTI 

 Valore 

assoluto 

Valore 

assoluto 

% 

Pubblico 

% 

Privato  

no profit 

% 

Privato  

for profit 

% 

Finanziato dai 

pazienti 

Personale       

Farmaci       

Diagnostica  di       
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Laboratorio 

Diagnostica strumentale       

Terapia di respirazione assistita       

Riabilitazione       

Altro _________________       

Altro _________________       

 

17) Indicare le principali voci di costo relative agli anni 2007-2008 per la gestione di SLA e i relativi finanziamenti : 

 

SLA 2007 2008 FINANZIAMENTI 

 Valore 

assoluto 

Valore 

assoluto 

% 

Pubblico 

% 

Privato  

no profit 

% 

Privato  

for profit 

% 

Finanziato dai 

pazienti 

Personale       

Farmaci       

Diagnostica  di 

Laboratorio 

      

Diagnostica strumentale       

Terapia di respirazione assistita       

Riabilitazione       

Altro  ________________       

Altro  ________________       

Altro  ________________       

 

Ulteriori aspetti organizzativi:  

 

18) È prevista la figura del Case Manager per i pazienti neuromuscolari?  �  SI  �  NO 

 

19) È prevista la figura del Case Manager  per i pazienti con SLA?  �  SI  �  NO?  

 

20) Vengono fatti corsi di formazione ai caregiver sulle principali attività assistenziali a domicilio?  �  SI  �  NO 

 

21) Viene offerto un servizio psicologico se richiesto ai familiari?  �  SI  �  NO 

 

22) Vengono fatti dei corsi a badanti per specifiche pratiche assistenziali sulla SLA?  

 �  SI  �  NO 

 

23) La richiesta di invalidità civile viene attivata dal Centro? �  SI  �  NO  

 

Specificare _____________________________________________________________ 

 

24) Chi entra in contatto diretto con l’Ufficio Presidi ed Ausili presente sul territorio? 

 

�  medico prescrittore   

�  paziente/caregiver 

�  altro 
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Specificare:  

 

25) Numero medio di pazienti con SLA seguiti settimanalmente 

 

2007 _______________________ 

2008 _______________________ 
 
Indicare la numerosità, la tipologia di impiego (full time / part time) e l’appartenenza alla struttura o meno dell’organico 
dedicato al trattamento della SLA 
 

PROFESSIONISTI CHE SI OCCUPANO IN 
MODO SPECIFICO DI SLA 

 

F
ul

l t
im

e 
  

P
ar

t t
im

e 
 

S
tr

ut
tu

ra
ti 

co
ns

ul
en

ti 
 

co
op

er
at

iv
a 

Neurologo Numero =       
Pneumologo Numero =      
Gastroenterologo Numero =      
Nutrizionista Numero =       
Anestesista/rianimatore Numero =      
Cardiologo Numero =       
Genetista Numero =       
Fisiatra Numero =      
Ortopedico Numero =      
Psichiatria Numero =      
Logopedista Numero =      
Psicologo/counsellor Numero =      
Infermiere Numero =      
Fisioterapista Numero =      
fisioterapista respiratorio Numero =      
Assistente sociale Numero =      
Terapista occupazionale Numero =      
Oss/Ota Numero =      
Volontari Numero =      
Assistente spirituale Numero =      
Educatori professionali Numero =      
Altro (specificare) ___________________ Numero =      
Altro (specificare) ___________________ Numero =      
 

Attività di formazione e ricerca scientifica: 

 

26) Numero di giornate annue impiegate in attività di ricerca, comunicazione, pubblicazioni, formazione/aggiornamento 

professionale: 

 -------------------------------------------------------------------     n. giornate 

Medico responsabile         ________ 

Medici full-time            ________ 

Medici part-time         ________ 

Infermieri professionali         ________ 

Assistente sociale        ________ 

Psicologi         ________ 

Altro _______________               ________ 

Altro _______________         -------------------------------     ________ 
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Linee Guida 
 
27) Vengono adottate linee guida e protocolli operativi (Evidence Based Medicine, best practice) presso il Suo servizio: 
 Sì    No 
 
28) Se sì, quali?__________________________________________________________ 
______________________________________________________________________ 
______________________________________________________________________ 
 
29) Se NON vengono applicate le Linee Guida, quali sono le motivazioni che portano alla non applicazione? 

Scientifiche   
 Cliniche   
 Economiche 
 Personalizzazione della cura 
� Altro (specificare): ________________________________________ 

 

IL PERCORSO DELLA PERSONA CON SLA: 

DIAGNOSI  

 
30) Prima di giungere presso la sua Azienda, il paziente con sospetta SLA in quante strutture è transitato? (indicare 
numero)  __________ 
 
31) Quale è la percentuale di persone che giungono presso la sua azienda con un sospetto di SLA (e non una diagnosi 
precisa)? _______% ; di questi, in che percentuale viene confermata successivamente la diagnosi di SLA? _________% 
 
32) In che percentuale viene richiesta una “seconda opinione”  per la conferma della diagnosi di SLA? ________% 
 
33) Quanto tempo in media passa dal sospetto di diagnosi alla comunicazione della diagnosi definitiva? _________ 
 
34) Quali sono i professionisti  preposti alla comunicazione della diagnosi 
 

�  Neurologo 
�  Psicologo 
�  Altro  Specificare________________________________________________ 

 
35) Durata media del colloquio (min.) ______ 

 

36) Persone con cui prevalentemente si svolge il primo colloquio di conferma della diagnosi: 

 

            �  Famiglia 

            �  Famiglia e persona con SLA 

            �  Persona con SLA 

            �  Altro (specificare) _____________________ 

            �  Altro (specificare) _____________________ 

 

37) Ci sono casi in cui viene informato prima il familiare? Sì  No  

 

38) Luogo dove si svolge il colloquio: 

 

�  Reparto  (A letto del paziente) 

�  Domicilio del paziente  

�  Sala dedicata nel Centro 

�  Altro (specificare) _________________ 

�  Altro (specificare) _________________ 
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39) Descrivere come vengono gestite le diverse fasi del colloquio di comunicazione della diagnosi: 

 

Apertura: 

 

 

Comunicazione della diagnosi: 

 

 

Indicazione delle terapie consigliate: 

 

 

Domande più frequenti: 

 

 

Viene concesso spazio ai sentimenti dei professionisti, del paziente e del familiare: 

 

 

Chiusura: 

 

 

40) Viene programmata una periodicità di incontri successiva alla prima  

comunicazione?  Sì  No  

 

41) Accanto all’anamnesi clinica, prima della comunicazione della prognosi, vengono  analizzati I seguenti aspetti del 

contesto socio-demografico del paziente:  

 

a) Contesto familiare?  Sì  No  

            b)  Lavoro/studio Sì  No  

            c)  Dimensione spirituale della persona?   Sì  No  

            d)  Interessi che la persona coltiva?   Sì  No  

 

Se SÍ, con quale frequenza?               Sempre 

                                                            Occasionale 

 ------------------------------------------   Mai  

                                                           Altro : _________________________________ 
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TERAPIA  

 

42) Indicare la tipologia di prestazioni erogate e dove avvengono (presso l’Ospedale o a domicilio): 

Tipologia di prestazione erogate  SI No Ospedale A domicilio 

Nutrizione Parentale (NPT)     
1. Preparazione sacche     
2. Gestione e medicazione del C.V.C.     
3. Gestione e programmazione delle pompe per infusione 
volumetriche 

    

Inserzione cateteri venosi centrali e periferici (IVC)     
1. Per NPT     
2. Per infusione di liquidi a permanenza     
3. Per infusione di farmaci e terapie     

Posizionamento dispositivi sanitari sottocutanei 
    

    Gestione PEG 
    

1. Sostituzione     
2. Medicazione     

    Gestione Tracheotomie 
    

1. Sostituzione cannula tracheostomica     
2. Broncoaspirazione     
3. Medicazione     
4. Emogasanalisi     

    Assistenza ventilatoria non invasiva 
    

1. Gestione delle apparecchiature per il controllo del dolore     
2. Piano terapeutico per l’ossigeno terapia     

    Protocolli terapeutici antalgici 
    

1. Applicazione di elastomeri     
2. Gestione impianti endomidollari per il controllo del dolore     
3. Applicazione di cateteri peridurali     

    Prestazioni chirurgiche 
    

1. Trattamento chirurgico di escare e piaghe     
2. Medicazioni chirurgiche ad elevata complessità     
3. Interventi di piccola chirurgia in anestesia locale     

    Terapia farmacologica  
    

Rilutek con specifiche indicazioni per SLA     
Sostanze antiossidanti     
Vitamina E     
Glutatione ridotto     
Creatina monoidrato     
Miorilassanti per la spasticità e i crampi (es. Lioresal, 
Sirdalud) 

    

Anticolinergici per l’eccessiva salivazione (es.  antidepressivi 
serotoninergici per il riso e pianto incontrollati (cosiddetta  
incontinenza emotiva 

    

Antidepressivi per la reazione depressiva      
Ipnotici non benzodiazepinici per il sonno (es. zolpidem, 
zopiclone)  

    

 Ansiolitici non benzodiazepinici per l’ansia (es. buspirone)      



123 

 

 

GESTIONE  DEL FINE VITA  

 

43)  Numero di posti letto dedicati ai pazienti SLA per il trattamento del fine vita:  

 ______ 
 
44)  Quali professionisti  sono preposti alla gestione del fine vita: 
 
a) _________________________ 
b) _________________________ 
c) _________________________ 
d) _________________________ 
e) _________________________ 
f) _________________________ 
 
45)  La scelta del luogo di fine vita viene decisa insieme al paziente?   � Si   � No 
 
46)  Dove avviene prevalentemente la gestione del fine vita: 

      �  Fine vita a casa 

      �  Fine vita presso il centro 

      �  Altro (specificare) _____________________ 

      �  Altro (specificare) _____________________ 

 

SERVIZI TERRITORIALI  

 
47) L'integrazione tra servizi ospedalieri, territoriali e medicina di base, nel loro complesso, secondo Lei è? 
 
    molto soddisfacente 
    soddisfacente 
    non completamente soddisfacente 
    assolutamente insoddisfacente 
 
48) In caso di dimissione ospedaliera protetta, come avviene la richiesta ai servizi sociali assistenziali locali? 
 

 

 

 

 
49)  Con quali servizi/figure/enti presenti sul territorio collaborate nella Vostra offerta di servizi al paziente e  alla 
famiglia?  

a _________________________________________________________________ 
b_________________________________________________________________ 
c _________________________________________________________________ 
 

 

Altro      
Altro     

    Sedute riabilitative 
    

Fisioterapia     
Terapia occupazionale     
Logopedia     

    Fisiochinesi 
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50) I servizi locali assicurano a domicilio le seguenti prestazioni? 
 
 SI NO figura professionale che 

svolge l’attività  
Frequenza 

Igiene personale e ambientale 
  

    

Servizio di lavanderia e stireria     

Fornitura di pasti     

Supporto nelle pratiche burocratiche, 
spese, visite mediche…. 

    

 
51) L’Assistenza Domiciliare parte dall’ospedale o parte dall’MMG?  Ospedale  MMG  

 
52) Quale ruolo è assegnato al MMG rispetto al servizio di Assistenza Domiciliare? 
 

a. Case Manager? Sì  No  
b. Commentare il tipo di relazione con il MMG 

_________________________________________________________________________________
_________________________________________________________________________________
_________________________________________________________________________________ 

 
Eventuali Commenti al questionario: 
______________________________________________________________________ 
______________________________________________________________________ 
______________________________________________________________________ 
______________________________________________________________________ 
______________________________________________________________________ 

 
 

Grazie per la collaborazione!! 
Gli indirizzi a cui inviare il questionario compilato e a cui richiedere informazioni sono i seguenti: mail: 

areasanita@istud.it - fax: 0323/933805 
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 LABORATORIO FIASO 

 
  Best practices per la gestione delle malattie 
neurodegenerative: analisi della Sclerosi Laterale Amiotrofica 
(SLA) attraverso un modello di governance sanitaria  
 

QUESTIONARIO ASL/ASSL 

 
 
 
 
 
CENTRO COORDINATORE 
 
Area Sanità Fondazione ISTUD 
Corso Umberto I, 71 
28838 Stresa (VB) 
Email: areasanita@istud.it 

 

                   Con il supporto non condizionato di  
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A.   DATI   GENERALI  
 

Nome e Cognome: _________________________________________________ 
 
ASL: _____________________________________________________________ 

      
Email : ________________________     numero di tel:  _____________________ 
 

Ruolo: ___________________________________________________________ 

 

 

B. ASPETTI EPIDEMIOLOGICI ED ORGANIZZATIVI  

 
1) Quante sono le strutture sanitarie del territorio dotate di Unità Operative competenti nella gestione delle malattie 

neuromuscolari?  
 

STRUTTURE SANITARIE per la 
gestione di  

MALATTIE 
NEUROMUSCOLARI 

NUMERO COMPLESSIVO 
2007 2008 

AZIENDE OSPEDALIERE   
UU.OO.   
CENTRI 

SPECIALISTICI 
  

 
2) Quante sono le strutture sanitarie del territorio dotate di unità operative competenti nella gestione della SLA?  
 

STRUTTURE SANITARIE 
Per la gestione SLA 

  NUMERO COMPLESSIVO 
2007 2008 

AZIENDE OSPEDALIERE   
UU.OO.   
CENTRI SPECIALISTICI   

 

3) Indicare il numero di posti letto totali dedicati a patologie neuromuscolari presenti sul territorio (2008) _________ di 

cui attivi: ____________ 

 

Numero di posti letto dedicati alla SLA presenti sul territorio (2008): _______________ 
 

4) Esiste nella Vostra Azienda Sanitaria Locale un Registro dei pazienti affetti da SLA?   
           �  SI   �  NO 

 
 Se SÍ, specificare (da quando è attivo, chi lo redige e aggiorna etc.): ____________________ 
________________________________________________________________________________________________
________________________________________________________________ 
 
5) Quale è il numero di pazienti con SLA conosciuti presenti sul territorio? Indicare il numero assoluto per il biennio 

2007-2008 
        2007: __________  2008: __________ 

 
6) Qual è il numero dei pazienti con SLA conosciuti e attualmente presi in carico dalla ASL? Indicare il numero 

assoluto per il biennio 2007-2008 
       
       2007: __________ 2008: __________ 
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7) Quanti sono i pazienti del territorio affetti da SLA seguiti/in carico a centri extraterritoriali e/o extra-regionali? 
Indicare il numero assoluto per il biennio 2007-2008: 
 

Pazienti N. assoluto 2007 N. assoluto 2008 
Pazienti affetti da SLA 
appartenenti all’ASL 

  

Curati da strutture 
extraterritoriali 

  

Curati da strutture 
extraregionali 

  

 
8) Al contrario, quanti sono i pazienti extra-territoriali e/o extra-regionali, rispetto all’ASL, che vengono seguiti/presi 

in carico dalle strutture sanitarie del territorio? Indicare il numero assoluto per il biennio 2007-2008: 
  

Pazienti N. assoluto 2007 N. assoluto 2008 
Pazienti affetti da SLA 
presi in carico/seguiti 

nell’ASL 

  

Provenienti da strutture 
extra-territoriali 

  

Provenienti da strutture 
extra-regionali 

  

 
 

C: IL PERCORSO SOCIO-SANITARIO-ASSISTENZIALE DELLA PERSONA CON SLA: 
 
9) Esiste un protocollo di presa in carico del paziente affetto da SLA dalla dimissione ospedaliera al rientro a 

domicilio, nell’ottica della continuità assistenziale?  �  SI   �  NO 
 
Se SÍ, da quando e come viene proceduralizzato (es. scheda di dimissione protetta dal reparto al MMG, o dal reparto ai 
servizi domiciliari socio-sanitari-assistenziali territoriali etc.)? 
________________________________________________________________________________________________
________________________________________________________________________________________________
________________________________________________________________________________________________ 
 
10) I servizi socio-sanitari-assitenziali dell’ASL vengono offerti e forniti attraverso:  
 

�  Operatori professionali dipendenti ASL 
�  Operatori e servizi convenzionati dipendenti da strutture sanitarie pubbliche del territorio  
�  Operatori e servizi convenzionati dipendenti da strutture sanitarie private accreditate del   territorio 
�  Operatori di cooperative di servizi privati accreditati 
�  Altro: _______________________________________ 
�  Altro: _______________________________________ 

 
11) In caso di Assistenza Domiciliare Integrata, da chi è composta l’équipe multidisciplinare del distretto? 
 
  �  Medico di medicina generale 
  �  Infermiere   
  �  Psicologo 
  �  Assistente sociale ASL 
  �  Nutrizionista 
  �  Fisioterapista 
  �  Medico specialista ospedaliero 
  �  ASA  

�  Altro: _______________________________________ 
�  Altro: _______________________________________ 

 
12) L’Assistenza Domiciliare Integrata parte in prima istanza dall’ospedale o dal MMG?  
 �  Ospedale  �  MMG 
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13) Quale ruolo è assegnato al MMG rispetto al servizio di Assistenza Domiciliare integrata ? 
 

c. Ha il ruolo e la responsabilità di coordinamento dell’équipe multidisciplinare? � SI  � NO 
 

d. Specificare rispetto alla Vostra realtà la funzionalità della ruolo di coordinamento assegnato al MMG 
_________________________________________________________________________________
_________________________________________________________________________________
_________________________________________________________________________________ 

 
14) Esiste la figura del Case Manager sanitario a tutela dell’erogazione dei servizi socio- 

 sanitari-assistenziali?    SI   NO 
 

 Se SI, specificare la Sua funzione: 
 
 ____________________________________________________________________________________________

____________________________________________________________________________________________
____________________________________________________________________________________________ 

 

15) Vengono erogati corsi di formazione per i caregiver sulle principali attività sanitarie e assistenziali a 

domicilio?      �  SI  �  NO 

 

16) Vengono predisposti dei corsi a badanti per specifiche pratiche sanitarie e assistenziali sulla SLA?        �  SI  �  NO 

 

17) In merito all’attivazione e al riconoscimento dell’invalidità civile, l’ufficio competente dell’ASL prevede 

protocolli d’intesa per agevolare l’iter burocratico dei pazienti con SLA?  

 �  SI  �  NO 

 

Se SI, specificare  

________________________________________________________________________________________________

________________________________________________________________________________________________

________________________________________________________________________________________________ 
 
18) Quali dei seguenti ausili vengono erogati e con quale tempistica rispetto alla consegna? 
 

AUSILI SI NO Tempo medio di consegna 

Materassino antidecubito    
Carrozzina    
Letto ortopedico articolato    
Altro……………….    
Altro………………    
Altro………………    
Altro………………    

 
  È previsto un ufficio specifico per l’erogazione diretta degli ausili? � SI  � NO 
 
  Se SI, esiste un magazzino dell’ASL? Per ausili di primo livello e/o secondo livello?  
 
Specificare: 
________________________________________________________________________________________________
________________________________________________________________________________________________
________________________________________________________________________________________________ 
 
 
19) Quali dei seguenti presidi vengono erogati e con quale tempistica rispetto alla consegna? 
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PRESIDI SI NO Tempo medio di consegna 

Sacche per stomie    
Aspiratori    
Cannule tracheali    
Materiale di consumo per la 
nutrizione enterale 

   

Altro……………..    
Altro…………….    

 

20) È previsto un ufficio specifico per l’erogazione diretta dei presidi?  �  SI  �  NO 
 
Se SI, sono acquistati direttamente dall’ASL o vengono forniti da aziende specializzate convenzionate con l’ASL?  

 
Specificare:  
________________________________________________________________________________________________
________________________________________________________________________________________________ 

 

21) Quali tra i seguenti servizi socio-assistenziali vengono offerti sul territorio? Con quale periodicità? 
 
22) I servizi socio-assistenziali vengono erogati dall’ASL?  �  SI   �   NO 
 Se SI, quali tra queste prestazioni sono assicurate a domicilio?  
 
 
 

 NO SI fig. 
profession

ale che 
svolge 

l’attività  

Numero interventi rispetto al progetto 
assistenziale del paziente  

Igiene personale e ambientale      
Servizio di lavanderia e stireria     

Fornitura di pasti     

Supporto nelle pratiche 
burocratiche, spese, visite 
mediche…. 

    

 
 
23) Esistono sul territorio Residenze Sanitarie Assistenziali attrezzate e convenzionate con l’ASL per accogliere 

pazienti con SLA?  �  SI   �  NO 
 

  Qual è la quota di spesa sostenuta rispettivamente dall’ASL e dalla famiglia per l’inserimento del paziente in 
RSA?  

 
Specificare: 
________________________________________________________________________________________________
________________________________________________________________________________________________ 
 
  La ripartizione della retta è legata alla capacità reddituale della famiglia?  �  SI   �  NO  
 

 
SERVIZI 

SI NO Numero interventi rispetto al progetto assistenziale 
del paziente  

Training al paziente    
Formazione su semplici pratiche assistenziali 
ai familiari 

   

Assistenza riabilitativa domiciliare    
Sostegno dell’assistente sociale territoriale    
Sostegno dello psicologo    
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 Quali sono i parametri di valutazione della capacità reddituale del paziente e/o della famiglia? 
 
 
Specificare: 
________________________________________________________________________________________________
________________________________________________________________________________________________ 
 
Queste strutture garantiscono anche ricoveri di sollievo a tutela delle famiglie? �  SI   �  NO  
 
24) Esistono Hospice sul territorio per la gestione del fine vita dei pazienti affetti da  SLA?   �  SI   �  NO 
 

  Se SÍ, quanti posti letto Hospice riservati ai pazienti affetti da SLA sono presenti sul territorio? 
_________________________(2008) 

  
  Ritenete che siano sufficienti a coprire il fabbisogno della popolazione utente?  
  �  SI   �  NO 
 
 
D: ASPETTI FINANZIARI  
 
 
25) Indicare le principali voci di costo relative agli anni 2007-2008 per la gestione di patologie neuromuscolari e 

i relativi finanziamenti : 

 

PATOLOGIE NEURO 

MUSCOLARI  

2007 2008 FINANZIAMENTI 

Valore assoluto Valore 

assoluto 

% 

Statale 

% 

Regionale 

Personale 

équipe multidisciplinare 

    

Personale impiegato per 

Assistenza Domiciliare 

integrata (Voucher e Credit) 

    

Contributo  MMG per 

interventi di monitoraggio 

domiciliari 

    

Farmaci a domicilio     

Presidi a domicilio     

Ausili a domicilio     

Esami di 

Laboratorio e diagnostica 

domiciliare 

    

Esami di 

Laboratorio e diagnostica 

strumentale domiciliare 

    

Terapia di respirazione 

assistita a domicilio 

    

Assegni integrativi per 

Assistenza Domiciliare 

    

Altro_______________     

Altro________________     
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26) Indicare le principali voci di costo relative agli anni 2007-2008 per la gestione della SLA e i relativi 

finanziamenti : 

 

SLA 2007 2008 FINANZIAMENTI 

Valore assoluto Valore 

assoluto 

% 

Statale 

% 

Regionale 

Personale 

équipe multidisciplinare 

    

Personale impiegato per 

Assistenza Domiciliare 

integrata (Voucher e Credit) 

    

Contributo  MMG per 

interventi di monitoraggio 

domiciliari 

    

Farmaci a domicilio     

Presidi a domicilio     

Ausili a domicilio     

Esami di 

Laboratorio e diagnostica 

domiciliare 

    

Esami di 

Laboratorio e diagnostica 

strumentale domiciliare 

    

Terapia di respirazione 

assistita a domicilio 

    

Assegni integrativi per 

Assistenza Domiciliare 

    

Altro_______________     

Altro________________     
 
Eventuali Commenti al questionario: 
________________________________________________________________________________________________
________________________________________________________________________________________________
________________________________________________________________________________________________ 

 
 

Grazie per la collaborazione!! 
Gli indirizzi a cui inviare il questionario compilato e a cui richiedere informazioni sono i seguenti: mail: 

areasanita@istud.it - fax: 0323/933805 
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Appendice B – Tavola Sinottica: management della SLA 

“Tavola sinottica che rappresenta bisogni, interventi, terapia farmacologica, professionalità richieste e luogo di riferimento, quale sintesi 
prospettiva del management della SLA rispetto ai sintomi direttamente e indirettamente causati dal processo nosologico della SLA“ (1) 
 
 

Sintomi 
direttamente 
dovuti alla 

SLA 

BISOGNI INTERVENTO TERAPIA FARMACOLOGICA ( *)  AUSILI PROFESSIONISTA DOVE 

Indebolimento e 
atrofia 
 

Fisioterapia sia attiva 
che passiva (può 
aiutare a prevenire le 
contratture muscolari 
e la rigidità 
articolare); 
- dopo l’allettamento, 
trattamento di piaghe 
ed escare 

• Inibitori dell’acetilcolinesterasi (i.e. 
piridostigmina [Mestinon®]) 

a) Ausili per mantenere la 
capacità di  
movimento (bastone, ortesi 
cavigliapiede, carrozzina) 
e per l’indipendenza nelle 
attività di ogni giorno - 
posate speciali, dispositivi 
alzawater, sollevatori per 
vasca da bagno ecc. 
b) Con l’aggravarsi 
dell’atrofia, letto articolato 
elettrico, materassino 
antidecupito, sollevatore 
elettrico, e nuovi presidi 
(pannoloni, catetere etc.) 
Abitazione: abbattimento 
barriere 

• Terapista 
occupazionale 

• Fisoterapista 
• MMG e assistente 

sociale per la 
prescrizione degli 
ausili 

• Infermiere 
• OSS/OTA 
• Pattanti 
• Fisiatra, Neurologo 

 

Casa, 
Struttura 
riabilitativa Fascicolazioni e 

crampi muscolari 
 

• Chinina solfato (200 mg x 2/die) 
• Carbamazepina 200 mg x 2/die 

(TEGRETOL®) 
• Fenitoina 100 mg x 2-3/die 

(DINTOINA®)  
• Magnesio 5 mmol x 2-3/die 

(MAGNESIO CLORURO, 
MAGNESIO SOLFATO) 

• Vitamina E 400 U x 2/die 
(EPHYNAL®, EVION®, EVITUM®, 
RIGENTEX®, SURSUM®) 
 

Spasticità 
 

• Baclofene 10-80 mg (LIORESAL®) 
• Tizanidina 6-24 mg (SIRDALUD®) 
• Memantina 10-60 mg (non in 

commercio in Italia) 
• Tetrazepam 100-200 mg (non in 

commercio in Italia) 

  

Disartria 
 

Logopedia - 
Dalla tabella alfabetica ad 
ausili elettronici a 
controllo mioculare 

Logopedista 
Terapista occupazionale 
Terapista in arte-musico-
terapia 
Foniatra 
Neurologo 
MMG 

Domicilio, 
Ospedale/ 
struttura 
riabilitativa 
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Disfagia 
 

Dieta alimentare 
Tecniche di 
deglutizione 
(supraglottica) 
PEG 
 

Controllo dei valori respiratori, la PEG 
dovrebbe essere inserita prima del 
supporto ventilatorio 

Addensanti e riecettari 
specifici;  
presidi per la PEG 

Logopedista 
Fisioterapista respiratorio 
Nutrizionista 
Gastroenterologo 
Pneumologo 
Neurologo 
MMG 
Infermiere professionali 
 

Posizionamento 
PEG in 
ospedale, 
controllo e 
gestione anche a 
domicilio 

Dispnea cronica 
 

Fisioterapia respitoria  
NIV 
Ossigeno terapia  
Tracheostomia  

 Presidi per la ventilazione Fisioterapista respiratorio 
Pneumologo 
Neurologo 
Infermiere professionale 
Bioeticista/assistente 
spirituale 
 

Posizionamento 
in ospedale e 
gestione a casa 

Riso/pianto 
patologico  
 

Logopedia 
Supporto psicologico 

• Amitriptilina 10-150 mg 
• [ADEPRIL®, 

LAROXYL®,TRIPTIZOL®] 
• Fluvoxamina 100-200 mg 
• [DUMIROX®, FEVARIN®, 

MAVERAL®] 
• Litio carbonato 400-800 mg 
• [CARBOLITHIUM®] 
• L-Dopa 500-600 mg 
• [MADOPAR®, SINEMET 
 

 Neurologo 
Psicologa 
Logopedista 

Domicilio  

Sintomi non 
direttamente 
dovuti alla 

SLA 

Disturbi 
psicologici 
 

Supporto psicologico, 
calibrato a seconda 
delle diverse fasi 
della malattie  
Significativo 
potrebbe essere il 
ruolo ricoperto 
dall’assistente 
spirituale e/o dal 
bioetici sta nel 
supportare le scelte 
cruciali della 
patologia stessa. 

• Amitriptilina  [Adepril®, Laroxyl®, 
Triptizol®] (da 25 mg al dì fino a 100-
150 mg al giorno se tollerati), che può 
sortire effetti positivi anche su altri 
sintomi quali la scialorrea, l’emotività 
pseudobulbare e i disturbi del sonno 

• Se da effetti collaterali, inibitori della 
ricaptazione (re-uptake) della 
serotonina come la sertralina 
[Tatig®, Zoloft®] o la paroxetina 
[Sereupin®, Seroxat®].  

[Spazi all’interno delle 
strutture sanitarie riservati 
al counselling dei pazienti 
e dei loro familiari] 

Psicologo 
Neurologo 
Assistente spirituale 
Assistente sociale 
Bioeticista  

Domicilio 
Ospedale 
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Disturbi del sonno 
 

È importante capirne 
le cause (disturbi 
psicologici, ansia, 
depressione, incubi; 
incapacità di 
cambiare posizione 
durante la notte, per 
debolezza; 
fascicolazioni e 
crampi muscolari; 
disfagia con 
aspirazione di saliva; 
insufficienza 
respiratoria con 
ipossia e dispnea); 
ossimetria notturna 
 

• Sedativi (Dosaggio notturno) 
• Cloralio idrato 250-1000 mg 

(non in commercio in Italia) 
• Difenidramina 50-100 mg 

(NYTOL®) 
• Flurazepam 15-30 mg 

(DALMADORM®, FELISON®, 
FLUNOX®, 
REMDUE®,VALDORM®)  

Dipende dalle cause 
individuate – si agisce sul 
disturbo in modo 
sintomatico.  
 

Pneumologo 
Neurologo 
Psicologo 
Logopedista/foniatra 
Fisiatria 

Domicilio 

Stipsi 
 

Dieta ricca di fibre e 
aumento dei liquidi 

Revisione del protocollo terapeutico per 
introdurre terapia lassativa, soprattutto per 
allettati e pazienti in fase terminale cui 
vengono somministrati oppiacei 
 

 Nutrizionista/ 
Urodinamista  
MMG 
Infermiere professionale 

Domicilio 

Scialorrea 
 

Radioterapia a livello 
delle ghiandole 
salivari; 
neurectomia trans-
timpanica  
(entrambe le tecniche 
non sono ancora 
accertate con 
evidenza da studi 
clinici); 

• Glicopirrolato 0,1-0,2 mg s.c./im x 
3/die 

 (non in commercio in Italia) 
• Amitriptilina 50-150 mg 
 (ADEPRIL®, 

LAROXYL®,TRIPTIZOL®) 
• Ioscina 1-2 cerotti 
 (non in commercio in Italia) (sistemi 

transdermici) 
• Atropina/benztropina 0,25-0,75 

mg/1-2 mg 
 (ATROPINA) (non in commercio in 

Italia) 
• Triesifenidile 6-10 mg 
 (ARTANE®) 
• Clonidina 0,15-0,3 mg 
 (ADESIPRESS®, CATAPRESAN®) 

 Neurologo 
Logopedista 
Foniatra  
Chirurgo 
Pneumolgo  
Infermiere professionale 

Domicilio e 
Ospedale  



135 

Secrezioni di 
muco denso 
 

Aspirazione 
(tracheotomia);  
insufflazione-
esufflazione 
meccanica;  
tecniche manuali di 
tosse assistita;  
fisioterapia con 
massaggio vibratorio 

• N-acetilcisteina (Brunac®,  
luimucil®, Hidonac®, Mucisol®, 
Solmucol®, Tirocular®) poco utile 
 

presidio per presidi per 
l’aspirazione /inalatori;  
Dispositivi a vibrazione 
intermittente positiva - 
inalatori ad hoc a 
pressione intermittente di 
soluzione fisiologica 
nebulizzata con o senza 
espettoranti 
 

Pneumologo 
Neurologo 
Fisioterapista respiratorio 
Infermiere professionale 
Logopedista  
Foniatra  
MMG 
 

Domicilio 
Ospedale 

Sintomi da 
ipoventilazione 
 

NIV  
Tracheostomia  
Ossigeno 
intermittente 
Agopuntura 
Tecniche di 
rilassamento 
 

• Lorazepam [Control®, Lorans®, 
Tavor®] somministrato per via 
sublinguale (0,5-1 mg) si rimedio più 
utile pazienti con un’elevata quota di 
panico; oppure midazolam [Ipnovel®] 
sottocute (iniziando con 1-2 mg) 

• La sensazione soggettiva di mancanza 
di respiro è ridotta dalla 
somministrazione di morfina [Morfina 
Cloridrato®, MS Contin®, 
Oramorph®, Skenan®] (2,5-5 mg per 
os o 1-2 mg ev/s.c. ogni 4 ore) - se è 
necessario, in combinazione con 
clorpromazina [Largactil®, Prozin®] 
come antiemetico)  

• Oppiacei 
 

Dispositivi per la 
ventilazione  

Psicologo 
Pneumologo 
Neurologo 
Palliativista 
Assistente spirituale  
Terapista Arte-terapia 
Fisioterapista respiratorio 
MMG 
 

Domicilio 
Ospedale 

Dolore 
(Nella fase 
terminale, dolore 
causato da rigidità 
delle 
articolazioni, 
crampi muscolari, 
pressione sulla 
pelle, 
dall’immobilità 
delle 
articolazioni)  

Fisioterapia 
Continue 
rotazioni/spostamenti 
nel letto 

Anti-infiammatori non-steroidei (FANS);  
Oppiacei;  
Antiemetici (per es. clorpromazina 
[Largactil®, Prozin®]);  
Lassativi  

 Fisioterapista 
Infermiere 
Neurologo 
Palliativista 
Fisiatra 
Psicologo 
Assistente spirituale 

Domicilio 
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 reflusso 
gastroesofageo 
(RGE) 

 agenti properistaltici (per es. 
metoclopramide [Plasil®]) e antiacidi 

 Gastroenterologo 
MMG 
Neurologo 
Infermiere professionali 
 

Domicilio 

 edema di mani e 
piedi (a carico 
degli arti 
indeboliti) 

sollevamento degli 
arti in posizione di 
scarico, la fisioterapia 
e le calze elastiche. 
 

  Fisioterapista 
Infermiere professionale 

Domicilio 

 Tremore o 
chiusura serrata 
della mascella 

Logopedia  • benzodiazepine (per es. lorazepam 
[Control®, Lorans®, Tavor®] 

•  sublinguale o clonazepam 
[Rivotril®]) 
 

 Foniatra  
Logopedista 
MMG 

Domicilio 

 Urgenza urinaria 
e pollachiuria 

 • ossibutinina [Ditropan®] (2,5-5 mg 2-
3 volte al dì) 

Presidi (cateteri - 
pannoloni) 

Urodinamista 
MMG 
Infermiere professionale 
 

Domicilio 

 spasmo laringeo Tecniche di 
deglutizione  
Tecniche di 
rilassamento 

antiH1 o gli antiH2 (antistaminici o 
antiacidi) 

 Pneumologo 
Foniatra 
Logopedista 
Palliativista 
Arte-terapista 
Fisioterapista respiratorio 
 

Domicilio 

 congestione 
nasale 
(esordio bulbare) 

Sollevare il ponte 
nasale con un cerotto 
nasale – fisioterapia 
respiratoria;  
 

 Applicazione di 
decongestionanti a uso 
topico 

Foniatra,  
Pneumologo 
Fisioterapista respiratorio/ 
logopedista 
 

Domicilio 

 
(1) 

 Tavola elaborata a cura della Fondazione ISTUD, sulla base della letteratura di riferimento medico-scientifica [71, 79] e dei risultati emersi dal Laboratorio SLA.N.C.I.O. 
 
(2)  Per i farmaci è indicata la variazione del dosaggio giornaliero per un adulti: alcuni pazienti potrebbero richiedere dosaggi più alti, per es. di farmaci antispastici. 
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Appendice C) - Ipotesi prospettica dei costi assistenziali legati alla SLA, elaborato dalla 
Commissione Regionale del Lazio per la SLA in cui i piani di spesa vengono definiti in 
funzione del livello di stadi azione della patologia 
 
 
1. Quadro di sintesi: costi assistenziali della SLA associati ai livelli di stadi azione 
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2. Prospetto comparativo dei costi assistenziali della SLA in relazione al primo livello di 

stadiazione (LIEVE) 
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3. Prospetto comparativo dei costi assistenziali della SLA in relazione al secondo livello di 

stadiazione (MEDIO) 
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4. Prospetto comparativo dei costi assistenziali della SLA in relazione al terzo livello di 

stadiazione (GRAVE) 
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5. Prospetto comparativo dei costi assistenziali della SLA in relazione al quarto livello di 

stadiazione (TOTALE INDIPENDENZA) 
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Appendice D) - Trascrizione dei Focus Group con pazienti e familiari 
 
 
 
1. Focus group pazienti 
 
Sintomatologia e difficoltà della diagnosi 
“I primi sintomi sono insorti tre anni fa, con un dolore alla schiena molto doloroso. Per cinque anni ho 
lavorato come ricamatrice e pensavo che le cause di questi dolori fossero dovuti allo stare tanto tempo 
seduta con il collo abbassato. Successivamente ha iniziato a farmi male anche la gamba. Ho fatto più di 
sette/otto visite, ascoltato il parere di fisiatri, ortopedici neurochirurghi e tutti mi dicevano che era dovuto ad 
un fattore lombare, che avevo la colonna vertebrale ristretta e gli anelli schiacciati. Mi è stato detto che non 
ero operabile a causa della colonna vertebrale molto compromessa. Ho continuato per molto tempo con 
massaggi laser e fisioterapia senza nessun miglioramento. Successivamente il male alla gamba è passato, 
ma ho avvertito un forte senso di debolezza. Mi è stato detto che i nervi della mia colonna vertebrale non 
lavorano più bene e avrei dovuto sedermi in carrozzina in quanto non operabile.” 
 
“Tutte le visite che ho sostenuto erano a mie spese, in tre anni sono stata in numerosi centri. Il medico di 
famiglia pensava che tutto dipendesse dalla colonna e proponeva una serie di visite e controlli. Sono andata 
da un chirurgo che dopo aver visto le mie radiografie e osservando il mio modo di camminare mi ha detto 
che secondo lui c’era altro rispetto ai problemi della colonna. Lui è stata la persona che dopo tre anni ha 
intuito cosa avevo. Adesso non riesco a sollevare una bottiglia di mezzo litro d’acqua, non ho forza nelle 
spalle e nel collo. Sono stata indirizzata ad un reparto di neurologia specializzato che mi ha visitato e 
sottoposto ad una serie di esami specifici. 
Durante l’elettromiografia e l’esame del sangue mi hanno “massacrato”. Per un ora e mezzo continuavano a 
dirmi di tenere su il braccio ben piegato ignorando la mia debolezza e poca forza nei muscoli. Il medico di 
medicina generale a seguito degli esami del sangue ha fatto la richiesta di ricovero perché c’erano dei valori 
che lasciavano pensare a problemi cardiaci severi. Sono andata al pronto soccorso e l’elettrocardiogramma 
non diceva niente.” 
 
“Ero per strada e stavo andando al mare e mi sentivo stanca. Improvvisamente ho avuto la sensazione che 
la parte destra del mio corpo non ci fosse più. Sono precipitata per terra, dopo qualche minuto. mi sono 
alzata e ho ripreso a camminare, ho fatto anche il bagno.. Dopo l’estate, verso dicembre sento un dolore 
all’inguine destro. Pensavo dipendesse da un piccolo intervento che ho avuto poco tempo prima. Sono 
andata dall’ortopedico, ho fatto dei controlli ma dalle risonanze non risultava nulla. Successivamente sono 
andata da un neurologo a pagamento che mi ha diagnosticato un’ischemia midollare dicendomi che era 
troppo avanzata per intervenire. Ho continuato a fare altre visite (avevo la mobilità che poi è andata 
aggravandosi). Un giorno mi collego ad internet e navigando sul sito di un centro specialistico vengo a 
conoscenza di un neurologo molto titolato. Decido di consultarlo, mi ricoverano e mi diagnosticano la 
malattia del motoneurone. Sono stata in un secondo centro per avere una seconda opinione che ha 
confermato la diagnosi ed ora sono ricoverata.“ 
 
“Un anno fa circa avevo grossi dolori allo sterno. Ho fatto diversi esami, ma i dolori erano sempre più forti. 
Dopo qualche settimana il senso di dolore è gradualmente diminuito ma nel tempo ho iniziato a sentire 
sempre più fatica, la voce mi si è abbassata. Io nella mia vita non mi sono mai ammalato, ho 67 anni e 
facevo l’artigiano. Poi da aprile a seguito dei problemi di salute sono andato in pensione. Chiudere la ditta 
per me è stato un forte colpo, contro la mia volontà. Nei giorni successivi il mio corpo ha iniziato a stare 
sempre più male, la voce è andata sempre diminuendo. 
Adesso non riesco a stringere il pugno, come se avessi piccoli crampi nella mano. La cosa più brutta è non 
riuscire a fare tutti quei piccoli lavori in casa che prima facevo ad occhi chiusi. La fatica è che se sono in 
compagnia e c’è gente che parla io non riesco ad inserirmi, la voce mi si strozza. Tante volte non sopporto il 
profumo delle cose da mangiare e vado fuori per sentire il freddo in faccia. Adesso ho una nipotina di 13 
mesi e faccio fatica ad alzarla. Ad aprile mi hanno fatto fare la tac, il primo neurologo l’ho visto 10 mesi dopo 
l’insorgenza dei primi sintomi.” 
 
“La mia malattia è iniziata in maniera abbastanza subdola soprattutto ripensando a certe debolezze che 
sentivo. In realtà io mi sono mosso a fine marzo 2009 quando la sera ero fuori al balcone, fumavo, innaffiavo 
i vasi, e sollevando la punta del piede sinistro mi accorgo che non viene su. Il piede destro risponde, il 
sinistro no. Ho pensato magari ad una storta, qualcosa del genere. Questo è stato il primo sintomo chiaro, 
netto. In passato c’erano stati dei crampi saltuari, avambraccio, cosce, stomaco. Pensavo carenza di 
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potassio. Pochi mesi prima avevo fatto trasloco di casa, spostato tutti i mobili. Pensavo fosse stanchezza, da 
stress. Mia moglie lavora in un ospedale parla con un fisiatra che le dice che la causa dei miei disturbi può 
essere dovuta a stanchezza stagionale. Mi somministrano dei ricostituenti ma non succede nulla. Mi sentivo 
debole nelle gambe, avevo fastidio a stare in piedi, facevo fatica a camminare, dovevo appoggiarmi 
continuamente. Il Fisiatra mi visita, mi chiede di camminare sulle punte e vede che con il sinistro vado giù, 
mentre quando cammino sui talloni va tutto bene. L’ipotesi possibili sono mielite, ernia da valutare e ipotesi 
di una malattia degenerativa. Mi dice di non spaventarmi perché la inseriva tra le ipotesi per non escludere 
nulla. Mi prescrive una risonanza magnetica con e senza liquido di contrasto al cervello e alla schiena. 
Faccio gli esami e subito con l’elettromiografia mi ha detto che c’era qualcosa di non bello, mi mandano 
subito in visita dal neurologo.. 
 
“Perdevo le chiavi dalle mani, facevo fatica ad aprire la porta e anche io preso dalla vita non gli ho dato 
molta importanza. Una mattina non riuscivo ad allacciarmi i bottoni della camicia e tanto meno ad allacciarmi 
i bottoni e a manipolare le stringhe. Sono andato in cura e sono stato ricoverato 7-8 giorni. In estate mi 
hanno comunicato la diagnosi, sono stato in cura e per la parte fisioterapica sono stato indirizzato ad un 
centro specializzato. Ho avuto una buona comunicazione. Il colloquio è avvenuto con il dottore e due 
assistenti e ogni mese poi andavo a fare una visita nella strutture ospedaliere. La comunicazione è stata 
fatta in modo corretto, io ero accompagnato dalla mia ex moglie e i miei figli. Ho avuto sempre vicino 
persone care. Dopo 5-6 mesi sono stato anche informato del servizio di assistenza psicologica, mi 
forniscono il numero di telefono ma non rispondeva mai nessuno. Dopo 2-3 tentativi riesco a parlare con una 
persona del servizio, organizzo un incontro e vado con una certa aspettativa. Il colloquio si è concentrato su 
un farmaco, ci sono rimasto molto male. .Se avevo bisogno di conoscere farmaci e posologie mi rivolgevo al 
mio medico.” 
 
La comunicazione della diagnosi 
“Mi hanno ricoverato e solo dopo 4 giorni si presenta il responsabile con dei tirocinanti. Mi dicono che non ho 
nulla a che vedere con l’ortopedia ma che ho una malattia neurologica che non si può curare, che viene 
gestita con una medicina che però non serve a nulla, fa solo rallentare il decorso della patologia.  
Me lo hanno detto mentre ero seduta sul letto con una vicina che stava ascoltando e che era ricoverata per 
altri motivi. Poi mi ha salutato e non ho più visto quella persona.“ 
 
“Dopo aver visto i risultati dell’elettromiografia il neurologo mi dice: “Non faccia programmi a lungo termine.”. 
Rispondo dicendo che ho due bambini molto piccoli, un mutuo di trent’anni, cosa significa non fare 
programmi a lungo termine??”  
 
“E' venuto il dottore a casa e mi ha dedicato tanto tempo. Quando è andato via ho preso l’enciclopedia e poi 
ho capito dove si andava a parare. Poi ho fatto due settimane di ricovero e ho capito da me che è una 
malattia strana, rara. Verso la seconda settimana il dottore è venuto. Ho chiesto al dottore se potevo tornare 
come prima. E lui mi ha spiegato esattamente con degli esempi cosa avevo”. 
 
“La comunicazione è stata fatta dal neurologo. Poi sono stato indirizzato in un centro specializzato in queste 
patologie e da allora mi rivolgo sempre a loro. La malattia nonostante tutti gli sforzi che vengono fatti vedo 
che cammina, io prima dell’estate camminavo guidavo la macchina, fino ad un mese fa andavo a lavoro. A 
Novembre ho avuto una crisi respiratoria, sono stato ricoverato, ora torno a casa in sedia a rotelle, ci sarà il 
quotidiano da affrontare”. 
 
“Ho fatto diversi DH e un ricovero alla fine di settembre. All’inizio mi rivolgevo ad un centro riabilitativo per la 
fase di fisioterapia mentre tornavo in ospedale per la parte neurologica. La comunicazione è avvenuta in 
modo sorprendente. Ero nel corridoio, si stavano tutti riunendo per parlare di me. Mi stavo allontanando 
quando mi sono sentito chiamare per prendere parte alla valutazione del mio caso. E’ stato un grande 
segnale di trasparenza.” 
 
Servizi territoriali e la quotidianità 
“Ho avuto un’esperienza negativa a riguardo. Telefono alla ASL e dico che sono affetto da SLA, sono 
disabile e ho bisogno di un servizio per punture a domicilio. Sento che dall’altro capo del telefono c’è panico 
totale. Ritelefono lunedì e mi dicono che stanno organizzandolo. Poi mi han detto di rivolgermi al mio medico 
di medicina generale che sarebbe venuto lui. Sul riconoscimento e nell’iter burocratico sono stati veloci 
perché era già recepita la delibera della regione Lombardia.” 
 
“Con la mia ASL ho avuto un esperienza positiva”. 
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“Tutta la documentazione per i 500 euro a sostegno del caregiver se ne sta occupando l’ufficio del personale 
della mia azienda. Si è messo a completa disposizione. Loro provvedono a tutte le pratiche e preparano la 
documentazione. Io sono stato fortunato perché attraverso la mia azienda ho incontrato delle persone che 
non solo hanno capito la gravità ma si sono messe a disposizione. Mi hanno dato un auto con autista, hanno 
messo il bagno di fianco all’ufficio compatibile con la mia condizione. Non ultimo quando ho scoperto quello 
che mi era successo l’amministratore delegato mi ha comunicato che se avessi voluto accendere un 
assicurazione sulla vita per le spese mediche sarebbe stato utile. L’aziende ha preso tempo per valutare 
diverse offerte, ma sembravano tutte subdole perché le eccezioni erano troppe. Successivamente hanno 
deciso di promuovermi dirigente per farmi rientrare nel fondo pensionistico con copertura di tutte le spese 
mediche per la famiglia, nonostante il periodo di crisi finanziaria che sta interessando tutto il mondo la mia 
azienda è stata fantastica.” 
 
“Io ho paura della quotidiano. Siamo in due, la famiglia è in un'altra regione, certi momenti sono molto duri. 
Vedo mio figlio stanco da morire, io che non riesco a far niente. Ho per fortuna un certo carattere, non mi 
piango molto addosso. Adesso ci attiveremo per un aiuto ma economicamente è pesante da sostenere. 
Abbiamo fatto domande ed il contributo è arrivato. Io ho un problema grosso, delle barriere architettoniche 
insuperabili. Ascensore non accessibile e all’ingresso ci sono tre gradini. Ogni volta che devo uscire da casa 
devono chiamare un’ambulanza”. 
 
“Io passo il tempo a leggere però mi capita che quando sono depressa piango e ripeto al stessa pagina venti 
volte”. 
 
“E' dura perché faccio parte ancora di un circolo socio-culturale e politico e quando vado mi sento molto in 
difficoltà Uno che fa parte di un centro culturale e non riesce a parlare. Io ho degli amici che mi chiamano sul 
cellulare per andare in giro ma mi sento emarginato in questo anche se sono sicuro che se andassi non ci 
sarebbero problemi.” 
 
“Io tutto sommato ho ancora una discreta vita sociale, una compagna molto attiva, un bellissimo gruppo di 
amici, Vado al cinema al ristorante, proverò presto a fare un viaggio internazionale. Ho ripreso a fare 
un’attività politica, lavoro, mangio con molto appetito, cerco di scomporre il problema che ho giorno per 
giorno. Se faccio una cosa positiva dico anche oggi ho vinto io. I miei figli li vedo spesso. .Mi confronto 
anche con gli altri, non ho avuto nessun tipo di problema psicologico quando mi sono dovuto mettere in 
carrozzina. Per me la carrozzina è un aiuto perché faccio fatica a camminare. Ho un ragazzo bravissimo che 
mi segue tutto il giorno. Guida lui e io sto meglio, vado in giro e per il momento nonostante il guaio cerco di 
reagire cosi, se non riesco a scrivere al computer ho il riconoscimento vocale. Cerco di avere un approccio 
giornaliero positivo nel piccolo. E’ molto importante l’aspetto ludico. Non ho nuovi amici ma non ne ho persi. 
Io ricevo più gente a casa rispetto ad uscire. Se esco lo faccio per poco tempo, vedo solo chi voglio, ho 
selezionato un po’ le conoscenze, ho visto reazioni diverse anche degli altri. Alcuni sono particolarmente 
gentili perché mi vedono cosi ma in generale non sono cambiati i comportamenti. delle persone nei miei 
confronti. Alla fine non c’è pietismo, se si lo noto e non li guardo più. 
Bisogna sempre cercare di mettere un traguardo. Il problema delle barriere è importante, io in certi posti non 
posso più andare, ci sono scale, ascensori non a norma, le case fatte tanti anni fa non le prevedevano.” 
 
“Sono al primo piano e ci sono 7 gradini e li non c’è ascensore e non c’è neanche lo spazio per poterlo 
mettere. Che poi partendo dal primo piano in su io sarei anche esclusa” “è una lotta continua anche nei 
piccoli dettagli. Sono tante piccole conquiste. Sono riuscito a versarmi l’acqua ad esempio. La malattia ti 
mette di fronte il tuo limite. Ti toglie un pezzettino di te ogni giorno fino a toglierti tutto. Io riesco a mantenere 
vivo l’interesse per le cose, gli aspetti ludici. 
Casa mia è diventata un luogo di incontro, le persone che venivano a trovarmi in ospedale vengono ora a 
casa e a volte quasi spero di avere più tranquillità. Fino ad un mese fa ero al lavoro, adesso voglio tornare e 
vedere cosa riesco a fare. Prima della malattia facevo molti viaggi a trovare i clienti. Ora farò lavoro di ufficio. 
Non bisogna aver paura di chiedere, farsi aiutare, chiedere come uno chiede per se. Io non me la sento di 
non sperare in una guarigione. Non vivo in un posto con barriere architettoniche. Da domani abbiamo anche 
un aiuto in casa e vediamo”. 
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2. Focus group con familiari 
 

Diagnosi incerta 
“Mia moglie è una persona con SLA. La diagnosi è durata circa un anno dall’insorgere dei primi sintomi della 
malattia. Dopo passaggi con ortopedico, neurologo, la diagnosi è stata fatta da un centro specializzato in 
questo tipo di patologie. Dopo i primi sintomi più evidenti c’è stata subito la conferma della diagnosi”. 
 
“Mia sorella ha manifestato i primi sintomi nel luglio 2007 e la diagnosi è arrivata alla vigilia di natale del 
2007. Sintomi: difficoltà nell’eloquio, soprattutto nella pronuncia delle consonanti dentali. Tutti in famiglia 
pensavamo che la causa fosse un imponente lavoro dentistico che mia sorella aveva concluso nel luglio 
2007. Ad agosto siamo andati dal dentista con “voglia battagliera” perché pensavamo che avesse sbagliato. 
Lui ci disse che in realtà era qualcosa di carattere neurologico. Noi conoscevamo un neurologo a Milano e ci 
siamo rivolte a lui con l’idea di escludere tale evento, piuttosto che avere conferme. Il neurologo fece fare 
una serie di esami tra cui l’elettromiografia e la risonanza magnetica. Emerse chiaramente la 
compromissione dei motoneuroni. Lui andò anche molto sicuro nella diagnosi perché purtroppo nella mia 
famiglia c’era già un caso di SLA.” 
 
“Mia suocera è arrivata alla diagnosi nel 2005, per arrivarci ci abbiamo messo almeno 3 anni. 
Però mia suocera non era collaborativa, quindi può essere anche passato più tempo. Continuavano a dire 
che era un tunnel carpale, secondo i primi sintomi, ma lei non si voleva far operare. E’ andata avanti altri due 
anni, poi abbiamo fatto un’elettromiografia, esami neurologici e la tac. Alla fine nel 2003 le è stato detto che 
probabilmente si era staccato un nervo della spalla e, quindi, le dita non si muovevano più. Le avevano detto 
di tornare dopo tre mesi per rivederla: e lei non è andata. Non riusciva a muovere la mano e il braccio, ma 
nonostante tutto andava in bici. Un giorno è caduta dalla bicicletta e in seguito le hanno fatto una nuova 
elettromiografia: da li è stato abbastanza chiaro che era SLA.” 
 
“Mio marito ha avuto i primi sintomi nel 2000, un prolungato periodo di dolore all’inguine poi le due dita della 
mano destra. Effettua una visita neurologica i referti erano abbastanza chiari. E’ passato un anno dal primo 
sintomo alla diagnosi”. 
 
“La persona con SLA è mia moglie. Tutto è incominciato con una banale caduta al mare due anni fa. Una 
caduta senza conseguenze apparenti, era stata interpretata come un giramento di testa. Da li ci sono state 
difficoltà di movimento specialmente all’arto destro. Prima ortopedico e poi neurochirurgo. Dopo la risonanza 
magnetica non c’era nulla di molto grave. Un neurologo ha avanzato l’ipotesi di una ischemia midollare 
dell’arteria vertebrale anteriore. Essendo passato tempo dalla caduta alla diagnosi c’era da fare fisioterapia. 
Nelle settimane successiva eravamo al supermercato e cade di nuovo. Però nulla faceva prevedere questa 
SLA. Continua a fare fisioterapia visitata dal neurologo ma si sono susseguite una serie di ipotesi. Viene 
ricoverata, a marzo di quest’anno camminava ancora con il bastone e l’équipe ha diagnosticato una 
probabile malattia del motoneurone. Diagnosi clinica senza un’evidenza ma desunta da alcuni parametri. Ad 
oggi ancora non si sa se del primo o del secondo motoneurone ma adesso le condizioni sono peggiorate e 
non riesce più a camminare. Ci hanno proposto di far parte di un trial clinico nuovo. Ogni tre mesi fa delle 
visite e attualmente è anche in cura presso un centro specializzato. Siamo andati anche in un altro centro 
per avere la seconda opinione che ci è stata data la conferma. E’ passato un anno e mezzo dai primi 
sintomi.”  
 
“Sono di Milano, mio papà si è ammalato nel 2004 a settembre se ne è accorto perché non aveva la forza 
per avvitare la lampadina. Faceva fatica a chiudere con la chiave del box. Essendo cardiopatico Il medico 
curante di famiglia l’ha mandato a fare accertamenti al cuore e all’ernia. Ha fatto una serie di esami durati 7-
8 mesi. Nel maggio 2005 la diagnosi di SLA”. 
 
“I Primi sintomi sono insorti a giugno del 2007 avendo fatto un ponte per mettere due denti non riusciva a 
pronunciare alcune parole. Davamo la colpa al dentista. Faceva fatica a deglutire, siamo andati a vedere la 
tiroide. Lui ci ha detto fatevi visitare da un neurologo. Tutto questo è andato avanti fino a settembre. Siamo 
andati presso un reparto di neurologia e dai risultati della visita il professore ci ha detto che al 99% era una 
diagnosi di Malattia del motoneurone. Siamo andati in un altro centro e abbiamo rifatto tutti gli esami per 
avere la conferma.” 
 
“Mia mamma ha sempre lavorato e fino a novembre 2007 non ha mai avuto nessun sintomo. Poi la mamma 
è caduta e noi pensavamo che fosse inciampata. Ad aprile 2008, quando ci accorgiamo che non parlava 
bene la portiamo dal neurologo. Il medico ha accertato che aveva delle fascicolazioni e ha subito scritto 
possibile malattie del motoneurone. Poi abbaiamo fatto la tac, la risonanza e infine l’elettromiografia che ha 
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evidenziato delle sofferenze sia nel primo che nel secondo motoneurone. Abbiamo fatto un altro viaggio in 
un centro che ha confermato la diagnosi.” 
 
“Mio marito aveva iniziato 11 anni fa durante l’estate. Aveva avuto una brutta caduta a febbraio battendo la 
testa e fu ricoverato. A posteriori tutti dicono che la caduta non è ricollegabile alla SLA ma io sospetto che 
quello era un primo segnale. Poi siamo andati dal medico di medicina generale che non aveva idea del 
problema. Siamo stati da un neurologo che ha fatto ricoverare mio marito e son state fatte tutte le analisi. In 
4 mesi c’è stata la diagnosi”. 
 
“Mia mamma le prime difficoltà motorie che ha avuto erano alla gamba sinistra. E’ stato difficile arrivare alla 
diagnosi perché abbiamo girato ortopedici e fisiatra. In tutto almeno tre medici mentre il percorso è durato 
sicuramente 7-8 mesi. 
 
La comunicazione della diagnosi 
“La comunicazione è stata inviata per posta dal medico che aveva fatto la diagnosi. Durante la visita, invece, 
non ha assolutamente manifestato grosse indicazioni. Era lontanissimo da noi immaginare che era una 
malattia del genere. C’era la dichiarazione che era malattia del motoneurone. Abbiamo incominciato a fare 
un po’ di ricerche.  
Chi ci ha comunicato la diagnosi era stato consultato da noi per una visita oltre a quella del nostro 
neurologo”. 
 
“Quando il neurologo ha prescritto la elettromiografia e come motivo ha scritto “sospetta malattia del 
motoneurone” io sono andata su internet e ho visto che significava SLA. Proprio perché mio padre l’aveva 
avuta eravamo spaventati. Quando il neurologo ha confermato la diagnosi per noi è stato devastante. 
Abbiamo deciso di non dire nulla a mia sorella nonostante la non approvazione dei medici. Mia sorella aveva 
paura come noi. Lei sapeva di nostro padre. I medici si sono trovati davanti ad una famiglia che non 
desiderava, hanno deciso di chiamarla malattia del motoneurone ed utilizzare sempre quella terminologia. 
Mia sorella non ha mai desiderato capire.” 
 
“Ufficialmente dopo un ricovero di 15 giorni. Non c’è stato un vero momento di comunicazione. Io penso di 
averlo saputo da subito. A 75 anni le aspettative sono diverse.” 
 
“Il Neurologo ha detto subito che era una probabile malattia del motoneurone all’interno del suo ufficio”. 
 
“Io non c’ero, la comunicazione è stata data dall’équipe in una camera, direttamente utilizzando la parola 
motoneurone. A questo si sono susseguiti altri incontri per la terapia. Nella camera viene ricoverata una 
persona che aveva la malattia del motoneurone che non poteva più muoversi dopo 20 minuti dalla 
comunicazione”. 
 
“Mi hanno chiamata fuori, c’era mio cognato medico, il medico di famiglia e hanno parlato della malattia di 
Charchot dicendo che non ci sarebbe stato nessun rimedio. Successivamente l’hanno comunicato ai familiari 
e noi lo abbiamo trasmesso a mio marito. La vera comunicazione è avvenuta tramite il passaparola, alla 
lettura di enciclopedie e internet”. 
 
“Ero in ospedale. Il medico nel momento della comunicazione l’ha definita SLA ha detto che è una 
brutta bestia, le ha fatto capire la malattia parlandole anche del Riluzolo. Non è durato tantissimo ma è stato 
sufficientemente efficace. Presenza mia e di mia mamma.” 
 
“Un vero momento di comunicazione non c’è mai stato. E’ stata una consapevolezza graduale 
raggiunta dagli esami e presentata come malattia del motoneurone. La parola SLA non è mai stato 
pronunciata. Solo pronunciarla 4-5 anni fa faceva paura. A quel punto li mi sono informata io e ho capito a 
cosa si poteva andare incontro . Ho affrontato volta per volta la situazione”. 
 
“Noi siamo andati il venerdì dal professore che aveva in cura mia moglie non trovandolo perché impegnato 
in un congresso. Ha ritenuto opportuno ricoverarla il lunedì. La settimana successiva c’è stato il ricovero e gli 
esami. La refertazione al 99% evidenziava una SLA. Mi ha chiamato mia moglie per dirmi che il medico 
voleva parlarmi. Lui a mia moglie ha detto che era una malattia del motoneurone. Mi ha parlato ma non mi 
ha spiegato bene cosa è il motoneurone. Ho avuto altri due colloqui. Uno con me e uno con mio figlio. Lui mi 
ha detto la sua malattia è una SLA, è una cosa molto grave. Ero quasi arrabbiato. Ma io a casa come mi 
comporto? Lui mi ha dato un giornalino dicendomi: “se vuole si documenti”. Alla terza volta che siamo andati 
è venuta mia moglie che voleva sapere qualcosa di più preciso e lui gli fa: “la medicina non può fare nulla, 
provi ad andare a Lourdes”.  
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“Nel breve la signora avrà bisogno di essere alimentata artificialmente. Ma quando? Chiesi io. La risposta fu 
“bho”  
 
“Il medico ce l’ha detto, ma io ho impedito di dirlo alla mamma. Prima di tutto quando mi ha detto malattia del 
motoneurone io mi sono insospettita perché lui mi dice: “ non vada a casa a vedere cosa è.”. Poi continuò 
spiegandomi che è un caso a se stante, non si hanno conoscenze certe.  Eravamo io e mio fratello nel suo 
studio. A noi ci ha detto che dopo 6 mesi avrebbe avuto l’alimentazione artificiale. E’ devastante vedere gli 
altri ammalati in reparto”. 
 
Servizi territoriali e quotidianità 
“Lento procedere della malattia, dal 2001-2007, per 6 anni a casa. Aiuto per la respirazione non invasiva. Ci 
sono degli interventi ciclici della ASL, vengono per le medicazioni, per il cambio della cannula, ecc. Il medico 
di famiglia viene a misurare la pressione . Io ho smesso di lavorare e dopo 6 mesi tracheo.” 
 
“Nell’anamnesi viene chiesta l’attività del malato. Lei ha avuto vari momenti di ricovero. L’Istituto presso il 
quale era in cura non era adatto per seguire un paziente con SLA. Cosi decidemmo di rivolgerci ad un centro 
esperto. Di giorno c’ero io, di notte non aveva bisogno di assistenza notturna. Poi ha fatto la PEG. Questo ha 
comportato di non poterla lasciare da sola, io ero in pensione, stavo con lei di giorno e stava mio fratello di 
notte. Medico di famiglia informato ci trascriveva le prescrizioni degli specialisti. Abbiamo attivato l’ADI, 2 
accessi infermieristici a settimana per la PEG. Man mano che la malattia è peggiorata c’è stata bisogno di 
assistenza specializzata. Noi 3 familiari abbiamo iniziato ad andare a tutte le riunioni organizzate da AISLA. 
Ho fatto il corso per assistenti ai  malati di SLA. Quando c’è stato bisogno di avere assistenza continuativa 
24 ore su 24 ho avuto l’elenco di chi aveva completato il primo corso.  
Oltre alle 500 euro, ha ricevuto l’assistenza 24 ore su 24 di un assistente specializzato e di un familiare che 
noi pagavamo (assegno di accompagnamento)”. 
 
“Noi non siamo arrivati alla PEG. Dopo la prima fase di disperazione avevo avuto la fortuna di essere andato 
in pensione e quindi l’ho assistita totalmente giorno e notte. La criticità principale era a chi rivolgersi. Non c’è 
nulla. Io ho avuto tutto perché ho combattuto. Nel giro di poco tempo mi son dato da fare per il telesoccorso. 
Io spostavo mia suocera 25 volte a mano. Facevo i frullati e la imboccavo io. Fino all’ultimo anno è andato 
tutto abbastanza bene. Di notte mi dava da fare. Non potevo portarla a casa mia. ADI e assistenza sanitaria 
non ne ho mai avuta. Il bagno una volta alla settimana lo facevo io. Le persone deputate ad assisterla non 
erano in grado di prenderla. Il fisioterapista veniva 2 volte per 30 min, gli spostava un po’ le gambe. L’ultimo 
anno dare da mangiare voleva dire 10 minuti o anche 2 ore. Quando le andava per traverso era un disastro. 
Al momento che ho decisa di non fare la PEG me l’hanno messa sulla sedia a rotelle”. 
 
“Dell’assistenza mi occupo io. Per i primi tre anni l’ho assistito da sola, senza saper dove andare, telefono 
sempre in mano parlavo con l’ospedale e mi guidavano a distanza. Poi il servizio ADI veniva 3 volte a 
settimana, in più 2 volte a settimana per l’igiene e il comune mandava del personale. Veniva anche la 
psicologa e la logopedista.” 
 
“Me ne occupo io. E’ sulla Sedia a rotelle, mi hanno dato l’elevatore. Gestisco io tutto. Fino alcuni mesi fa 
faceva fisioterapia, adesso l’abbiamo sospesa. Ora la facciamo uscire solo con l’ambulanza. L’Ascensore 
non si ferma al piano. Io ho Interrotto il lavoro per assisterla. Adesso cercherò una persona che venga a 
darmi una mano per la pulizia della persona. Stiamo pensando di andare in una struttura RSA. Lo stesso 
posto non prende malati di SLA. Non sono attrezzati per queste malattie. La cosa migliore sarebbe quella di 
trovare una casa senza barriere”. 
 
“Ci vorrebbe un posto tipo Hospice per assistere questi malati. Abbiamo girato dappertutto. Questi ospedali 
non hanno piacere di accogliere questo tipo di malati. All’inizio prestavo assistenza io con l’aiuto di una 
persona. Poi la tracheo e la PEG e l’immobilità totale. Adesso ci hanno dato una macchina della tosse. Ora 
non ho avuto la forza fisica per assistere e lui ha bisogno 24 ore su 24 per cui abbiamo 5 persone che si 
alternano. Queste badanti ucraine tutte a carico della famiglia. 
Con la ASL la burocrazia esiste e bisognerebbe abbatterla. Ho avuto sempre tutto. L’ADI mi manda tutti i 
giorni le persone. Non sono puntualissimi ma vengono. Poi il cambio cannula spetta al dottore”. 
 
“Per una malattia cosi allucinante dovrebbe essere lo stato ad occuparsene. Mio papà non è autosufficiente; 
da una ragazza che ci aiutava siamo arrivati ad avere quattro persone, Altro problema è quello della 
carrozzina, delle ferie e i permessi previsti dalla legge 104. Carichiamo la mamma dalla sedia alla carrozzina 
e portiamo la mamma all’ospedale. Deve essere l’ospedale che va a casa! L’aiuto dell’ADI si concretizza in 3 
passaggi con medicazione. In quanto al servizio ’ADI, esserci o meno per questi malati è la stessa cosa. 
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Non parliamo della burocrazia. Per fortuna ho una cognata che ci ha fatto avere tutto. Ho avuto il Piano 
terapeutico dopo 5 anni che si è ammalata. I medici sono pochi e soli, e spesso poco preparati. Per il resto 
quello che fa lo stato per questi malati è zero, per fortuna che esistono le associazioni”. 
 
“Fatta la diagnosi si è abbandonati, per tre motivi. Dal punto di vista burocratico ci sono una marea di cose 
da fare. Il medico di medicina generale conosce questa malattia. In certe cose la mia famiglia posso 
affermare che è stata boicottata. Nel 2004 non esistevano ospedali per accogliere questo tipo di malato. E’ 
una malattia che richiede una multidisciplinarietà. Per fortuna ora ci sono dei centri con tutti gli specialisti. 
Molti ospedali compilano una scheda per vedere come va il trial . Grazie all’associazione ho avuto parecchie 
informazioni. Grazie anche al contatto tra i malati ci si aiuta, si scambiano esperienze”. 
 
“Mio papà ha avuto 2 ricoveri strategici: uno per avere gli ausili; mentre il secondo è stato quello che ha 
minato l’equilibrio della mia famiglia perché si è deciso di fare la tracheostomia. Il Centro ci ha 
accompagnato in questa decisione: se non fossimo stati aiutati sicuramente ora mio padre non ci sarebbe 
stato più”. 
 
“Viene assistita 8 ore al giorno da una ragazza che ha fatto il corso AISLA. Non ci sono all’esterno degli 
appoggi, il medico di famiglia è all’oscuro di tutto quando invece dovrebbe venire due volte a settimana. Non 
ci capisce molto. E’ mai possibile che all’esterno, oltre le strutture specialistiche non c’è nulla”. 
 
“Noi, in Emilia Romagna, non abbiamo niente. Mia mamma non ha ancora preso l’accompagnamento anche 
se ha da due anni la SLA. I 500 euro a sostegno della famiglia noi non li abbiamo. Quando torneremo a casa 
in previsione anche della PEG vedremo come organizzarci. L’accompagnamento non l’abbiamo. Ci hanno 
detto che se non sei sulla carrozzina non lo danno. Anche per i farmaci, alcuni non vengono riconosciuti 
dalla nostra Regione perché non è stata comprovata l’efficienza rispetto alla patologia”. 
 
“C’è solitudine della famiglia nel gestire un proprio caro e non esserne in grado. Un’esperienza molto utile è 
quella del Centro Clinico Nemo quando aveva un accordo per un progetto pilota con la Vidas che aiuta i 
malati oncologici terminali. I clinici del Nemo venivano tutte le settimane a visitare mia sorella, avevo il 
cellulare con la disponibilità 24 ore su 24 per cui c’era un medico di riferimento che non era il mio medico di 
medicina generale, ma una persona esperta a cui fare riferimento. Qualora mia sorella avesse avuto dei 
dubbi, lei stessa telefonava”. 
 
“So che l’ospedale di Bergamo attuò un progetto per seguire direttamente tutti i malati di SLA e va a casa da 
queste persone.” 
 
“La spesa per assistenza è di 2000 euro al mese”. 
 
“Noi spendiamo dai 3000 ai 5000 al mese per più badanti”. 
 
“Io ho avuto bisogno di supporto psicologico. I primi tre mesi che è morta mia suocera io ho buttato via il 
cellulare. In qualsiasi posto fossi dovevo vedere il telesoccorso. E’ stata una esperienza provante per me”. 
 
“Spendiamo 1000 euro per una persona tutto il giorno. Adesso ci sono io e quindi più o meno 800. Tre volte 
a settimana”. 
 
“Spendiamo dalle 3500 – 3800 per 5 persone ucraine che si alternano”. 
 
“Io spendo 500 euro per i farmaci non presenti nel piano terapeutico. Nella mia famiglia, sono 70000 euro 
l’anno per le badanti.” 
 
“ Io spendo circa 1200-1300 al mese. Aiuto anche io i miei genitori, non esiste la festa, la notte, niente”. 
 
“ Circa 2000 euro assistenza più pannoloni ecc.” 
 
“Io pago le medicine che la ASL non passa. 24,92 euro a scatola per 3 giorni.” 
 
 




