REGIONE TOSCANA

IN BREVE

I PSR 2008-2010 prevede specifici obiettivi di fidigamento della rete, in particolare per garantire
passaggio organizzato tra le Unita Funzionali 8aMentale Infanzia Adolescenza e quelle per Adidti.
attuazione del Piano, la regione ha adottato ligerela per la diagnosi precoce e la presa in carico
multiprofessionale dei disturbi dello spettro aitis, con delibera di Giunta n. 1066 del 2008.

La rete integrata dei servizi comprende Centrifdiimento ad alta specializzazione, Gruppi intscgblinari
aziendali, organizzazioni di mutuo aiuto.

La Regione promuove diversi progetti ed iniziatper sulle problematiche dell'assistenza alle persmn
disturbi spettro artistico (DSA). E’ attivo un Osg&torio regionale autismo, con referenti sciecitifili area
vasta ed esperti per il monitoraggio della gestibeita rete integrata di servizi (DGR 6904 del 2009

Dal 2001 riconosce alle famiglie anche un contolpér la riabilitazione con metodo ABA.

DESCRIZIONE DELLANORMATIVA

Il Piano sanitario regionale 2008-2010, a fronterh consapevole presa d'atto della necessitdeativenire
in maniera diffusa su tutto il territorio regionagder affrontare efficacemente le problematiche' asistenza
alle persone con disturbi spettro artistico (DS#g,definito nel paragrafo 5.5.2.1.2 un’azione caspiva
per la riqualificazione e il potenziamento dei s&rtl Piano individua nella diagnosi precoce dlanéerapia
riabilitativa individualizzata gli strumenti idonper realizzare una assistenza adeguata alle peadi@tte da
DSA. In Toscana le opportunita diagnostiche, dsarm carico e trattamento sono alquanto diffestazira
le aziende sanitarie e le varie zone-distretto.bléttivo € completare la rete dell'offerta, supe&i@n
situazioni di carenza nella continuita della présacarico, nella definizione dei progetti terapeati
riabilitativi personalizzati e orientati a copringto I'arco della vita. In molte situazioni manga passaggio
organizzato di presa in carico tra le Unitd FunalbiSalute Mentale Infanzia Adolescenza e Adulti. E
necessario pertanto mettere in atto una stratégizi@he che, a partire da specifiche criticita@iiizzi la rete
complessiva sanitaria, sociale ed educativa, vebgettivi di miglioramento della qualita complessigegli
interventi nonché di omogeneita e di garanzia gragriati livelli di assistenza.
Nellambito del P.S.R. si evidenzia in particoldlimpegno a: lavorare sulhdividuazione precoce del
disturbo; assicurare lapresa in carico della persona attraverso una valutazione funztonal
pluriprofessionale e la definizione del progett@mpeutico riabilitativo individualizzato che tenganto dei
bisogni specifici degli utenti e delle famiglie;fiuhire e qualificare laete integrata dei servizi per la cura,
riabilitazione e assistenza dei disturbi dello sp&b autistico; garantire la continuita dell’assistenza e lo
sviluppo di interventi coordinati e qualificati Iga tutto I'arco della vita della persona; svilupparuove
sinergie e sistemi di aiuto ai familianmigliorare e potenziare l'integrazione scolastica € minori;
garantire interventi educativi e assistenziali doniliari e di comunita; garantire percorsi specifici di
accoglienza ospedaliera in attuaziondella Delib.G.R. 13 aprile 2001, n. 393.
L'obiettivo generale e realizzare ungte di assistenza regional@adeguata rispetto ai bisogni emergenti e
alla complessita dei trattamenti da mettere in &teendo conto che le persone con autismo possono
migliorare sostanzialmente la loro qualita di yparché usufruiscano di una presa in carico contivaia
coordinata, comprendente:

- valutazione diagnostica e funzionale approfondita;

- trattamento individualizzato specifico in collaboome con la famiglia e che prevede interventi di

supporto alla famiglia;

- interventi abilitativi e terapeutici integrati e Hidisciplinari per 'intero ciclo di vita.
La risposta assistenziale si inserisce all'intedetia rete dei servizi per la salute mentale el@grersone
non autosufficienti; gli interventi devono essgveecoci e intensivi, multidisciplinari; globali sphziente e
sul contesto; basati sulla presa in carico delaidgha nella sua globalita; stabiliti su programeooinsolidati
e ben documentati.
Per assicurare la qualita e I'efficacia delle azimtraprese, il Piano sanitario prevede di adeguglr
strumenti di informazione, di analisi del bisognode valutazione dell'organizzazione della risposta
assistenziale attraverso lo sviluppo dei seguenttgssi: formazione e aggiornamento di tutte lairfg



professionali coinvolte nel percorso assistenziae,sviluppo di specifiche competenze di alcuni
professionisti nel campo della diagnosi e deldragnto precoce; ricerca e monitoraggio continudi 8sdi

dei percorsi avviati e dei progetti di trattamemitegrato; analisi dei dati epidemiologici attraserla
realizzazione di un osservatorio epidemiologicdautismo.

In seguito, con delibera di Giunta n. 1066 del 28080 state approvate lenee di indirizzo per la
diagnosi precoce e la presa in carico multiprofessnale dei disturbi dello spettro autisticoin attuazione

di quanto disposto dal Piano sanitario regional@822010 Il documento Linee guida disciplina, infatti, il
sistema dei servizi per la diagnosi precoce e déggin carico multiprofessionale dei disturbi delpettro
autistico (DSA) della Regione Toscana, mediante:

- lindividuazione dellaete pediatrica territoriale per I'individuazione p recoce del disturbg

- listituzione in ogni Azienda USL, nellambito d&ipartimento di Salute mentale, di @ruppo
interdisciplinare infanzia/adolescenza e adultper favorire I'attivazione di percorsi assistenzial
specificatamente organizzati per i DSA,

- il ricovero specializzatain regime di ricovero ordinario o di day hospital;

- listituzione di strutture semiresidenziali (centri diurni) e residenziali: il Centro diurno (zona-
distretto e/o plurizonale) deve garantire il pescorriabilitativo qualificato per accogliere la
patologia nelle varie fasi della vita, mentre lauBtra residenziale (aziendale e/o area vasta)
articolata su piu moduli, assicura la continuitd gdercorso assistenziale sia in fase di lunga
assistenza sia per limitati periodi di tempo iraz@ne alla situazione clinica e alle esigenzeadell
famiglia;

- listituzione di Centri di riferimento ad alta specializzazioneper l'infanzia e I'adolescenza e per
gli adulti di supporto ai Gruppi interdisciplinari;

- importanza alla formazione e alla ricerca;

- lo sviluppo delleassociazioni e i gruppi di mutuo aiutoquale risorsa importante per i servizi e le
istituzioni locali in grado di accogliere e ascodtée persone.

Sugli aspetti normativi, oltre alle citate Linee diindirizzo di cui alla DGR n. 1066 del 2008,
vanno richiamate anche:

- Decreto della Giunta Regionale n. 6904 del 29 dren2009 — “ Attuazione deliberazione G.R. n.
1066 del 15 dicembre 2008 "Linee di indirizzo mediagnosi e la presa in carico multiprofessionale
dei disturbi dello spettro autistico”. Individuaze dei referenti scientifici e istituzione Osseovat
regionale autismo”. (Sono individuati referentiestifici, regionali e un referente per ciascundedel
tre aree vaste presenti nella regione Toscandl pemitoraggio dell’attuazione della rete integrat
dei servizi ed il raccordo tra i Centri di riferime ad alta specializzazione ed i Gruppi
interdisciplinari aziendali).

- Deliberazione della Giunta Regionale n. 699 dey@sto 2009 — Screening per la valutazione dello
sviluppo della comunicazione e della relazione ta @ediatrica.; I'Allegato 1) di questa
deliberazione €& dedicato a “Progetto Screening |eservalutazione dello sviluppo della
comunicazione e della relazione in eta pediatrica".

- la Delibera della Giunta Regionale della Toscand98del 17-05-2001 en. 531 del 27.05.2002 che
riconosce alle famiglie un contributo economico lpatiabilitazione con il metodo ABA.

La Toscana inoltre sostiene progetti ed iniziaswé disturbi dello spettro artistico, in collegarteeron i
suoi centri di riferimento, tra cui Stella Maristituto scientifico per la neuropsichiatria delfanzia e
dell’adolescenza, che operano in collegamento eodriversita, il Centro presso I'Azienda ospedalier
universitaria di Careggi ed altri.

Attualmente la legge trentina, dopo il fattivo reesamento dell'ex assessore Iva Berasi, ricorlesmese

di chi si cura presso gli Istituti Fay fino ad uragssimo di 4.000 euro e prevede per le ulteriorsspe
(compreso I'ABA) altri 4.000 euro. Ma non basta'ARA costa tantissimo e per la dieta e gli integriasi
arriva a pagare circa 3.400 euro all'anno. Bisagmim che la Provincia riconoscesse un rimborso di
10.000/15.000 euro all'anno, perché una famiglia m@d indebitarsi fino al collo”. Karine & decisalare
battaglia, non solo per Charles, ma per tutti @éldre sono nella sua situazione e che non haniooza o

gli strumenti per parlare e indignarsi.



LE NORME
Delib.C.R. 16 luglio 2008, n. 53 Piano sanitario regionale 2008 - 2010
(Estratto)

5.6.2.1.2 Diagnosi precoce, presa in carico interpfessionale e continuita delle cure dall'infanzia
all'eta adulta dei disturbi dello spettro autistico

L’autismo € un disturbo dello sviluppo celebrale i manifesta entro i tre anni di eta. La prevadedei
casi di Autismo e piu alta di quella osservatadegenni scorsi probabilmente a causa dell’applicezidi

un concetto di autismo piu ampio e del migliorarnesiégli strumenti diagnostici. Essa viene stimate& c

6 casi su 1000 bambini. Su una popolazione di minela Regione Toscana di circa 500.000 unita
dovrebbero essere presenti circa 2.500 bambinblesaknti affetti da autismo; nella popolazioneegate si
valuta che siano presenti in Toscana dai 10 aiil&snggetti con autismo.

Si osserva inoltre che la fascia di eta che praedentaggiore incidenza riportata dai servizi di RRjuella
coincidente con l'eta della scuola dell’'obbligo, ntre i casi in eta pre—scolare sono solo il 17,18kad
casistica, indicando la mancanza di una diagnoscqme e quindi di una tempestiva presa in carico
assistenzialeriabilitativa.

Un’indagine conoscitiva effettuata in Toscana r@&, pur avendo fornito dati parziali, ha evidetwian
particolare, che:

* I'eta media della prima diagnosi € intorno airthiae 9 mesi. Con una diagnosi in eta cosi avarsiata
perdono le ampie possibilitd di recupero connesgatiamenti precoci;

* la fascia di eta che presenta la maggiore inci@énquella riportata dai servizi di neuropsiclgatnfantile

e coincidente con I'eta della scuola dell'obbligo;

* non sempre € presente una valutazione funzi@whiga programmazione adeguata dell'interventagagec
documentabile e valutabile nel tempo;

* non € garantita la continuita delle cure trarivige per i minori e quelli per gli adulti. Solo iseziende su
dodici si occupano di adulti con problemi di autisnNessuna azienda dichiara di seguire persone con
disturbi dello spettro autistico con un’eta maggidr 44 anni.

Si rende pertanto necessario sviluppare una staadégzione complessiva su tutto il territorioimatale che,
tenendo conto delle criticita emerse, affronti teljpematiche dell’'assistenza alle persone con rdistiello
spettro autistico.

La Giunta regionale e impegnata a svolgere un'aategindagine e a fornire apposite linee guida, ivi
compreso i percorsi diagnostici, assistenzialrapeutici, a garanzia dell'appropriatezza delles{azoni e a
rafforzare gli interventi e le risposte assistelnziadirizzando risorse aggiuntive a quelle attuaite
destinate.

In particolare occorrera che, nel triennio di vitdidlel presente Piano Sanitario Regionale, vengsaonti i
seguenti obiettivi:

« individuare precocemente il disturbo. Un’efficasteategia per I'individuazione precoce del distudeve
prevedere due fasi successive: la prima intornooatpimento del primo anno di eta (9—-12 mesi) e la
seconda tra i 18 e i 24 mesi. E necessario perfast@dere idonei strumenti per l'individuazioné cisi a
rischio nell’ambito dei bilanci di salute, sviluppde competenze dei pediatri nel riconoscimentyi diedici

di rischio clinico e attivare programmi per il tahento precoce;

 assicurare la presa in carico della personavattsa una valutazione funzionale pluriprofessiorale
interdisciplinare e la definizione del progettoaggeutico—riabilitativo individualizzato che tenganto dei
bisogni specifici e della situazione contestuale;

« definire e qualificare la rete integrata dei sgrper la cura, riabilitazione e assistenza dstutbi dello
spettro autistico con particolare attenzione adcasme la continuita della presa in carico dalltan
Funzionale Salute Mentale Infanzia Adolescenz&Jalta Funzionale Salute Mentale Adulti e allo spjho

di interventi coordinati e qualificati lungo tutfarco di vita;

» migliorare e potenziare l'integrazione scolastilsa minori; garantire interventi educativi e assiziali
domiciliari e di comunita;

» garantire percorsi specifici di accoglienza osieda in attuazione alla deliberazione della Gaunt
regionale n. 393 del 13/4/2001.

Per favorire il raggiungimento di tali obiettivicarre garantire:



* la formazione e l'aggiornamento di tutte le figysrofessionali coinvolte nel percorso assisteazidle
favorisca in particolare I'acquisizione delle coo@sze sulle piu recenti acquisizioni scientificle¢ settore e
la diffusione dell’'uso di strumenti diagnosticitapeutici e riabilitativi;

* lo sviluppo di specifiche competenze di alcurofpssionisti nel campo della diagnosi e del tra¢iaio
precoce;

* lo sviluppo di un osservatorio epidemiologico I'suitismo nell’ambito delle funzioni dell’Agenzia
regionale sanita toscana;

* la ricerca e il monitoraggio continuo sugli edliii percorsi avviati e dei progetti di trattameimtegrato;

* lo sviluppo di nuove sinergie e di sistemi ditaiai familiari.

Nella costituzione della rete integrata di seréizhecessario assicurare interventi articolati sgjuenti
livelli:

* Rete pediatrica territoriale per I'individuazione precoce del disturbo;

» Gruppo Interdisciplinare adulti e infanzia adolesceza (a livello aziendale): istituito nell’ambito del
Dipartimento di Salute Mentale e formato da figprefessionali diverse afferenti alle Unitd Funziona
adulti e Infanzia adolescenza, con competenze fggexinel settore dei disturbi dello spettro aidiste
coordinato da un responsabile.

Il Gruppo Operativo Interdisciplinare deve assicera

— la diagnosi, la presa in carico globale dellaspea in tutte le fasi della vita e la definiziorsd grogetto
terapeutico riabilitativo individualizzato;

— il percorso assistenziale, le modalita terapbatispecialistiche e gli interventi integrati specithe
assicurino la continuita dell’assistenza e le ftaaiabilitative in tutte le fasi della vita;

— la valutazione sul tipo e grado di intensitaugiorto nelle varie fasi della vita;

— interventi di supporto guidato (parent trainipgy i familiari e attivita di counseling;

» Centro diurno: garantisce il percorso riabilitativo qualificaper accogliere le persone con disturbi di
salute mentale nelle varie fasi della vita (zonstrdito e/o plurizonale);

» Struttura residenziale (aziendale e/o area vasta) articolata su piu ntodskicura la continuita del
percorso assistenziale sia in fase di lunga asgmstsia per limitati periodi di tempo in relazioata
situazione clinica e alle esigenze della famiglia;

 Centri di riferimento di Area Vasta per la formazione, la consulenza e il supportmitecal Gruppo
Operativo Interdisciplinare aziendale per la comizdiagnostica e per il trattamento delle comphkeamelle
fasi acute, per la supervisione del trattamentoee lp valutazione della sua efficacia e del perors
assistenziale, nonché per la ricerca e la diffusidelle conoscenze scientifiche, definizione digurolli per
la diagnosi e la cura condivisi.

Nella costruzione di tale rete regionale di assiseoccorrera porre particolare attenzione allessta di
garantire:

* servizi accessibili e ben identificati;

* percorsi terapeutico—assistenziali chiari e cimattl

* |la presa in carico interdisciplinare attraverspporto integrato di competenze specificamentdifieie
ed in grado di assicurare risposte professionakngualificate e specializzate nel settore dei distdello
spettro autistico;

* la continuita di cura con particolare attenziahpassaggio dalla minore alla maggiore eta;

* 'aggiornamento continuo di tutto il personalénsmlto;

* l'integrazione tra servizi sanitari e socialg tstituzioni pubbliche e privato sociale;

* la collaborazione e il confronto con gli uterdiidamiliari.



Delib.G.R. 15 dicembre 2008, n. 1066 Linee di indirizzo per la diagnosi precoce e la sadn carico
multiprofessionale dei disturbi dello spettro atitis

(Estratto)

Allegato “A”

Linee di indirizzo per la diagnosi precoce e la pr&a in carico multiprofessionale dei disturbi dello
spettro autistico

Parte prima
Quadro generale

L'Autismo € una sindrome comportamentale, esprassi un disordine dello sviluppo che ¢é la risukan
comune di processi biologicamente e geneticamestterrdinati. Si tratta di una patologia che esorlisc
entro il terzo anno di vita e che si manifesta pkentemente con disturbi dell'interazione sociaella
comunicazione e della comprensione di idee e sentimL’Autismo infatti altera complessivamente la
crescita del sistema comunicativo, verbale e namale, e i meccanismi che orientano e organizzano
l'interazione sociale reciproca e la vita di retam; esso comporta inoltre disturbi del comportamen
limitazioni negli interessi, attivita ripetitive stereotipie. La conseguenza di questa alterazienergle delle
linee di sviluppo e la comparsa di una disabillté si configura come permanente in quanto acconapign
soggetto nel suo ciclo vitale, anche se le caistitete del deficit sociale assumono un’espressivériabile
nel tempo. Dagli studi epidemiologici riportati letteratura tra il 1966 e il 1999 risulta che itga di
prevalenza per il disturbo autistico assume valompresi tra lo 0,7 su 10.000 e 21 su 10.000, covalore
mediano di 5,2 su 10.000. Studi piu recenti ripwotauella che sembra essere la stima attualmeate pi
attendibile, intorno al 6-10/10.000. Considerat@ @ Toscana nascono circa 31.000 bambini all’anno
numeri attesi sono pressappoco 30 nuovi casi alfaRelativamente alla pit ampia categoria deiubist
dello Spettro Autistico (DSA) la stima & ancora pifa e si assesta attualmente su 1 bambino suli50.
relazione a cio si ritiene attualmente che l'infazione da dare ai genitori di un bambino affettd&A é
che il rischio di ricorrenza e di 2-5% e che ich® di difficolta socio-comunicative di 1 su 10r&pporto
tra maschi e femmine si mantiene approssimativaenpati a 3-4 maschi per 1 femmina. | suddetti dati
evidenziano come i tassi di prevalenza nei piurecgudi risultino superiori rispetto al passatgi@ puo
essere dovuto a diversi fattori tra i quali la nficdizione dei criteri diagnostici e 'ampliamentei @riteri di
inclusione.
In Toscana le opportunita diagnostiche, di presaairico e trattamento sono alquanto differenziedeld
aziende sanitarie e le varie zone-distretto. Cosgplamente sono presenti carenze nella contineifa d
presa in carico, nella definizione dei progettapeutico-riabilitativi personalizzati e orientatcaprire tutto
'arco della vita. In molte situazioni manca un $eggio organizzato di presa in carico tra le Unita
Funzionali Salute Mentale Infanzia Adolescenza el\dE necessario pertanto mettere in atto uretesjia
di azione che, a partire da specifiche criticitaiiizzi la rete complessiva sanitaria, socialeeddcativa,
verso obiettivi di miglioramento della qualita cdegsiva degli interventi nonché di omogeneita e di
garanzia di appropriati livelli di assistenza.
Il P.S.R. 2008-2010, a fronte di una consapevasgd’atto della necessita di intervenire in mandffusa
su tutto il territorio regionale per affrontareieficemente le problematiche dell'assistenza alleqoe con
DSA, ha definito nel paragrafo 5.5.2.1.2 un’azioneplessiva per la riqualificazione e il potenziatoedei
servizi.
Nell'ambito del P.S.R., nel paragrafo soprarichitonai evidenzia in particolare 'impegno a:

- lavorare sull'individuazione precoce del disturbo

- assicurare la presa in carico della personavaitsa una valutazione funzionale pluriprofessiomala
definizione del progetto terapeutico riabilitativalividualizzato che tenga conto dei bisogni speictegli
utenti e delle famiglie;

- definire e qualificare la rete integrata dei sgrper la cura, riabilitazione e assistenza dsifutbi dello
spettro autistico;

- garantire la continuitd dell’'assistenza e logyilo di interventi coordinati e qualificati lungottb
I'arco della vita della persona;

- sviluppare nuove sinergie e sistemi di aiutcaaiifiari;



- migliorare e potenziare I'integrazione scolastieaminori;

- garantire interventi educativi e assistenziaidliari e di comunita;

- garantire percorsi specifici di accoglienza ospieta in attuazione della Delib.G.R. 13 aprile 206.
393.

L'obiettivo generale € realizzare una rete di @#seiza regionale adeguata rispetto ai bisogni emérgella
complessita dei trattamenti da mettere in attortdoeconto che le persone con autismo possono magto
sostanzialmente la loro qualita di vita purché nga€ano di una presa in carico continuativa e dioata,
comprendente:

- valutazione diagnostica e funzionale approfondita

- trattamento individualizzato specifico in collabpione con la famiglia e che prevede interventi di
supporto alla famiglia;

- interventi abilitativi e terapeutici integratneultidisciplinari per I'intero ciclo di vita.

La risposta assistenziale si inserisce all'intedetia rete dei servizi per la salute mentale el@grersone
non autosufficienti; gli interventi devono essere:

* Precoci e intensivi;

« Multidisciplinari;

* Globali sul paziente e sul contesto;

 Basati sulla presa in carico della famiglia nella globalita;

« Stabiliti su programmi consolidati e ben docuragént
Per assicurare la qualita e l'efficacia delle azimtraprese, il Piano sanitario prevede di adeguglr
strumenti di informazione, di analisi del bisognode valutazione dell'organizzazione della risposta
assistenziale attraverso lo sviluppo dei seguentigssi:

- formazione e aggiornamento di tutte le figuref@ssionali coinvolte nel percorso assistenziale, e
sviluppo di specifiche competenze di alcuni prafessti nel campo della diagnosi e del trattamento
precoce;

- ricerca e monitoraggio continuo sugli esiti defqorsi avviati e dei progetti di trattamento imtg;

- analisi dei dati epidemiologici attraverso la li@mzione di un osservatorio epidemiologico
sull’autismo.

Parte Seconda
Il sistema dei servizi per la diagnosi precoce e laresa in carico multiprofessionale dei disturbi déo
spettro autistico (DSA) della Regione Toscana
La rete integrata di servizi per la prevenzione eura dei DSA é articolata su piu livelli di intento
nellambito di una programmazione aziendale e eéaaasta.
Nella costruzione di tale rete regionale di aseideoccorrera porre particolare attenzione allaessta di
garantire:

- servizi accessibili e ben identificabili;

- percorsi terapeutico-abilitativi chiari e cooralin

- la presa in carico multidisciplinare attraversapporto integrato di competenze specificatamente
gualificate ed in grado di assicurare risposte gasibnalmente qualificate e specializzate nel isettiei
DSA,;

- la continuita di cura con particolare attenziahpassaggio dalla minore alla maggiore eta;

- I'aggiornamento continuo di tutto il personalénsolto;

- I'integrazione tra servizi sanitari e socialititiszioni educative ed il mondo della scuola, istioni
pubbliche e privato sociale;

- la collaborazione e il confronto con gli utentiigfamiliari.

Da quanto premesso, si possono individuare alquen®le chiave’ attorno alle quali organizzare uincete
offerta di assistenza per i DSA:

Rete terapeutico-assistenzialéAttivazione di una rete di sevizi territoriali edterizzata dalla presenza
di tutte le discipline coinvolte nella diagnosi elliassistenza dei DSA e dalla partecipazione delle
Associazioni dei familiari.

Disponibilita. Certezza di accoglienza in ‘luoghi’ dedicati erdiposte da parte di servizi specifici
dotati di risorse adeguate per assicurare i livedisistenziali ambulatoriali, domiciliari, semidsnziali,
residenziali e ospedalieri.

Appropriatezza. Capacita di erogare attivitd e prestazioni efficed adeguate rispetto ai bisogni
dell’'utenza.



Programmazione.Operare con una gradualita che assicuri nell’d@igoochi anni I'attivazione di una
rete Aziendale e di Area Vasta di servizi ottimizda e valorizzando quanto gia realizzato.
Livelli di intervento. La rete regionale integrata di servizi per la d@gire la cura dei DSA e articolata
sui seguenti livelli:
- Rete territoriale per I'individuazione precocé disturbo;
- Gruppo Interdisciplinare aziendale Adulti e IrdedAdolescenza;
- Ricovero specializzato;
- Strutture residenziali e semiresidenziali;

- Centri di riferimento ad alta specializzazione
1. Rete territoriale per I'individuazione precoce di$turbo

I DSA cominciano a manifestarsi nel corso dei prisioie anni di vita e numerosi studi evidenziano
'importanza dell'individuazione dei bambini a ri8o di autismo in questo precocissimo periodo datk
Occorre pertanto porre particolare attenzioneiatiaviduazione di questi bambini a rischio e allaghosi
precoce.
A tal proposito risulta di fondamentale importanizaeuolo svolto daipediatri di libera scelta. La ricerca,
negli ultimi venti anni, ha individuato diversi ilwdtori precoci di un possibile DSA anche se ndeteso
marker biologici o strumenti standardizzati e afidi per lo screening di tale disturbo nei prinsiedanni di
vita. Per l'individuazione precoce dell’autismo écassario pertanto prevedere percorsi formativiiper
pediatri di libera scelta diretti a migliorare &ad capacita di riconoscimento di indicatori preate inserire
nei bilanci di salute del primo e del secondo adlingta del bambino.
Nel bilancio di salute del primo anno occorreravptere insieme allo screening universale delleitgord
tramite OEA un questionario sui comportamenti coicativi del bambino in modo da consentire sia
l'individuazione precoce dei DSA che di ipoacusia.
Per lo screening del primo anno si individuanogiussti strumenti:

- prova di risposta al nome (Nadig, 2006);

- First Year Inventory (Baranek, 2006).
Per lo screening da effettuare nel bilancio diteadlel diciottesimo mese gli strumenti individusdno:

- prova di attenzione condivisa (Camaioni, 2002);

- M-CHAT (Baron-Cohen, 2000).
Appare inoltre di particolare delicatezza ed imaoea il raccordo del pediatra con lo specialiseatgmto
nei casi in cui il pediatra ritenga che il bambresenti un quadro comportamentale riferibile adDSA
sara necessario che il Gruppo Interdisciplinareradale Infanzia Adolescenza/Adulti compia una prima
valutazione diagnostica con strumenti specificigilibnente presso lo stesso pediatra.

2. Gruppo Interdisciplinare Aziendale e la presa imica terapeutico-abilitativa

In ogni Azienda USL é istituito, nell’ambito del &rtimento di Salute mentale, un Gruppo Interdlscipe
infanzia/adolescenza e adulti per favorire I'attieae di percorsi assistenziali specificatamentaoizzati
per i DSA. Il Gruppo interdisciplinare assicuradiagnosi, con il supporto tecnico specialistico @entri di
riferimento ad alta specializzazione, la presadrico e la definizione del progetto terapeuticdigtivo
personalizzato e garantisce la continuita dellsssiza e l'intervento integrato di tutti i liveliecessari alla
cura e abilitazione del paziente. Fanno parte uiddistto team specialistico le seguenti figure sifmali:
neuropsichiatri infantili, psichiatri, psicologigrapisti della neuropsicomotricita, logopedisti,ueatori
professionali, infermieri, assegnate alle Unita#omali Salute mentale Adulti e Infanzia Adolescaenz gl
assistenti sociali per favorire I'attivazione detlsorse familiari e comunitarie e specifici pesiosocio-
assistenziali e di integrazione sociale. Il pertomieve possedere competenze professionali sgeifiel
settore dei disturbi dello spettro autistico e c#tpadi lavoro interdisciplinare di gruppo.

Esso opera integrandosi nella comunita locale, drtigplare con le famiglie e le associazioni che si
prefiggono scopi di aiuto sociale e di promozioedladsalute, ed in stretto contatto con i pediditdibera
scelta, i medici di medicina generale, i serviztisosanitari per la disabilita, i presidi ospedalidi
riferimento, i Centri di riferimento ad alta spdi@aazione nonché con tutto il sistema integratosgevizi
socio sanitari per la persona non autosufficiente.



2.1 Diagnosi e valutazione funzionale

Il Gruppo Interdisciplinare infanzia e adolesceadalti esegue le valutazioni diagnostiche in base a
segnalazioni della famiglia, dei pediatri, dellaiga, o sulla base di altri invii. Puo avvalersl depporto
tecnico specialistico dei Centri di riferimentoattia specializzazione per la conferma della diagnos

La diagnosi di Autismo viene formulata con rifermbe ai criteri del Manuale Diagnostico e Statisto
Disturbi Mentali (DSM-IV-TR) e codificata seconddédD-10. Le procedure diagnostiche prevedono una
Valutazione Clinica Funzionale Globale che ha lopscdi raccogliere le informazioni utili a conoseélr
bambino nel suo complesso, la famiglia e l'inteomtesto ambientale (in coerenza con il modello iptev
dall'lCF (WHO, 2001) e dall'lCF-CY (WHO 2004). Lalutazione deve tener conto delle preoccupazioni,
descrizioni, ricordi e impressioni dei genitori, lldsservazione diretta del bambino in situaziomi d
interazione sociale, e dei risultati delle indagitiumentali. Deve inoltre includere misurazionguitive,
linguistiche, motorio-prassiche, socio-emoziond®] comportamento adattivo, e misurazioni diagebsti
specifiche per il disturbo autistico.

Gli incontri con i genitori sono tesi a raccoglieémati anamnestici, definire la consapevolezzaaiico e |l
vissuto emotivo dei familiari riguardo al disturtdel bambino, condividere il funzionamento adattittuale

del bambino, i problemi prevalenti e il piano diagtico-terapeutico. L’esame del bambino prevede un
esame obiettivo generale e neurologico per limtiazione di eventuali patologie organiche concantiita
ed un esame psicopatologico con particolare rifemniio:

. ai comportamenti con significato diagnostico;

. al funzionamento cognitivo;

. alle competenze comunicative e linguistiche;

. allo sviluppo socio-emotivo;

. al profilo di sviluppo adattivo;

. alla presenza di disturbi associati.

Il Gruppo Interdisciplinare aziendale, attravergguipe multiprofessionale, garantisce che ciasgtambino
effettui i seguenti esami diagnostici e valutazipeiiodiche:
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» Valutazione diagnostica:la diagnosi secondo i criteri del DSM IV deve esseonfermata da
ADOS, ADI-R e CARS. Possono essere usate cheddiserali (CBCL) e specifiche (SCQ). La visita NPI
deve includere una valutazione dismorfologica.

» Le valutazioni funzionali settoriali si realizzano sulla base dei seguenti strumenti:

a) Valutazione cognitiva (fondamentale per la \aigne del ritardo mentale spesso associato). E
importante che si ponga particolare attenzionesziédta del test intellettivo da utilizzare coniuidui a piu
basso funzionamento o non-verbali. | test devorssee appropriati sia all'eta mentale che a quella
cronologica; avere una gamma ampia (nella direzpadassa) dei punteggi standard; testare e méesiea
abilitd verbali e non-verbali; fornire un indicedte; avere valori normativi relativamente indipent dal
funzionamento sociale;

b) Valutazione dello sviluppo psicomotorio, praesisocioemotivo, e sensoriale (fondamentali per
definire il profilo di risposta individuale). Possmessere usate le scale FEAS e va compiuta untziane
degli apparati sensoriali;

¢) Valutazione del linguaggio (che rappresentaeficid spesso connesso in modo inestricabile con il
disturbo autistico);

d) Valutazione adattiva del comportamento attravérscale Vineland;

e) Valutazione della comorbidita psicopatologidaaatrso scale psichiatriche come Kiddie-SADS e
SCID (in particolare importanti per le forme addiinzionamento).

» Le Indagini strumentali da eseguire sono le seguenti:

Valutazione audiologica; studio cromosomico ad aftafinizione e visita genetica; esami
neurometabolici; esami per intolleranze al glutra latticini ed esami emotochimici per eventpaliologie
di tipo gastroenterico; EEG e RMN se indicati.

» La Valutazione del profilo di disabilita & estremamente utile per definire gli obiettivilisdivi e
valutare l'outcome. E necessaria una valutaziondigisa con la famiglia delle capacita e delle perfance
(in maniera coerente con I'ICF) nell'area delleaatir Sé, della mobilita e del funzionamento socigleale
pud essere assicurata dalla scala PEDI o dalla Meentrambe validate e che permettono uno scoring
scalare e normativo.

» La Valutazione della Qualita di Vita della personaaffetta da autismo e della sua famiglia.



La promozione della Qualita di Vita della persofifetta da autismo e della sua famiglia rappresenta
I'obiettivo primario di ogni intervento. La Qualith Vita € un fenomeno complesso, che deve tengpcia
degli aspetti materiali della vita di una persos& di quelli psicologici e spirituali. Benché viaso
variazioni individuali importanti, vi sono anchesglenti costanti che si ritrovano in ogni soggetto egni
cultura. Per tali valutazioni e opportuno utilizastrumenti validati a livello internazionale, chessono
essere somministrati, in forma “self o ‘other” a@eda della difficolta del grado di comunicaziosm a
soggetti in eta infantile/adolescenziale, che adiljuesto proposito il “Qualitiy of Life” dell’Uiversita di
Toronto puo rappresentare un valido strumento.

Al termine delle suddette valutazioni verra stilatoprofilo diagnostico e la proposta di programma
terapeutico-abilitativo individualizzato. Tale pogta verra presentata (se possibile insieme adlegiata
documentazione videoregistrata dei diversi momdiggnostici), ai genitori. La riconsegna del pofil
diagnostico-funzionale alla famiglia rappresenta mmomento importante perché rinforza l'alleanza
terapeutica con i genitori. Occorre inoltre assaceila comunicazione al pediatra o medico di bafiesito

del processo diagnostico e del programma teraeabditativo proposto.

2.2 La presa in carico terapeutico-abilitativa

La presa in carico, che nella maggior parte deidas tutta la vita, € molto complessa e devertenato
della prospettiva evolutiva. L'autismo € un distu sviluppo in cui le disfunzioni di base si iniseono in
un organismo che cresce, lo modellano, e assumorpeso diverso nell'organizzazione complessivaadell
persona. | bisogni delle persone con autismo sencgspecifici per ogni fase di sviluppo e possessere
differenziati sulla base dell’eta, della tipologid entita dei sintomi, e dell’'ampio spettro di difta che
caratterizza i diversi fenotipi clinici.

Nel bambino, come nell’adulto, possono essere iddate diversi tipi di terapia che dovranno essere
ritagliate su misura dei singoli soggetti. La comicomune € comunque quella dello Sviluppo
Socio/Emotivo, che vede la persona con DSA comeeeportatore di affetti, aspirazioni, bisogni eivipt
che devono trovare un’'adeguata attenzione neainattti applicati. Altrettanto importante e il rualella
famiglia, che deve essere sempre coinvolta e divemtarte attiva dell’intero intervento.

| programmi sull’autismo devono rispondere ai reguidentificati dalla comunita scientifica intexzionale
come basati sull'evidenza (Evidence-based), suvadmdivisi (Value-based), sulla buona praticaielsro
essere graditi dagli utenti (National Research Cbu2001).

Le linee guida presentate dalla Societa ItalianaNduropsichiatria dell'Infanzia e dell’Adolescenza
(SINPIA), individuano quale finalita a lungo terraidel progetto terapeutico, il ‘favorire I'adattarte del
soggetto al suo ambiente, in rapporto alle spéwficaratteristiche del suo essere, e il garantiseggetto
(bambino o adulto), e all'intero sistema familianena soddisfacente qualita di vita'. Gli interventi
dovrebbero essere finalizzati a: A) correggere amamenti disadattivi; B) pilotare la spinta matiua per
facilitare I'emergenza di competenze (sociali, coroativo-linguistiche, cognitive) che favoriscono
'adattamento del soggetto all’ambiente in cui vi@ favorire lo sviluppo di una soddisfacente tagmne

e modulazione degli stati emotivi, e il controllegli impulsi.

La continuita e la qualita del percorso terapeutooo garantite dal Gruppo Interdisciplinare Azided
attraverso:

- il coinvolgimento dei genitori in tutto il percs;

- la presa in carico della famiglia nella sua glitda

- la scelta in itinere degli obiettivi intermedi daggiungere e quindi degli interventi da attivadia
base delle valutazioni effettuate, in accordo cfamiiliari;

- il coordinamento, in ogni fase dello sviluppoi dari interventi individuati per il conseguimenteqli
obiettivi;

- la verifica delle strategie messe in atto alémmo di ciascun intervento: le strategie possorchen
variare da Servizio a Servizio, ma vanno comunareg@icamente rivalutate attraverso indicatori dialifa
che devono essere comuni ai diversi Servizi.

All'interno di ciascun intervento, facendo riferinte ai suggerimenti che derivano dalle esperienze
internazionali, la scelta delle strategie €& legath una serie di variabili quali l'eta, I'entita Gel
compromissione funzionale, il livello cognitivo.

Si individuano le seguenti quattro fasce di etacum le caratteristiche dell'intervento devono amsete
connotazioni peculiari:

1) periodo dai 1 ai 5 anni;



2) Periodo Pre-scolare;

3) periodo dai 6 ai 12 anni (Periodo Scolare);

4) periodo dai 13 ai 18 anni (Adolescenza);

5) Eta Adulta.

Per quanto attiene le caratteristiche dell'intetgein eta evolutiva si richiamano due concetti doisil a
livello internazionaleprecocita edintensita.

* Precocita: permette di operare in un periodo in cui le strmettancefaliche non hanno assunto una
definita specializzazione funzionale e le funziomentali sono in fase di attiva maturazione e
differenziazione. Per precoce si intende un inteiwvehe inizia entro il 4° anno di eta;

* Intensita: fa riferimento alla necessita di attivare unavaudimensione di vita, per il bambino e per la
famiglia. L'indicazione che deriva dalla letteratlinternazionale intende per intensita un trattameon
inferiore alle 20 ore settimanali. Il termine ins&ro non si riferisce tuttavia solo alla dimensidgemporale
del trattamento riabilitativo specialistico ma aadyli interventi sulla organizzazione dei temigld spazi
e delle attivita in tutti i contesti di vita del i@ino: casa, scuola, extrascuola. In questa ldgicgsposta
deve essere ad alta integrazione interistituzioealeve prevedere il coinvolgimento attivo deglieignanti
curriculari, di quelli di sostegno, degli educatdeila scuola o dell’extrascuola.
| programmi di intervento debbono essere:

« basati su un programma psico-educativo indivieludile nasce dalla valutazione del soggetto; nessun
programma e ugualmente efficace per ogni soggetto;

* cuciti su misura in relazione al livello di syilpo e al profilo di abilita e disabilita del sogget

« in grado di coinvolgere attivamente le famigled programma;

« definiti sulla base della gravita e varieta detami;

« implementati in modo continuo, sempre ecologttiie grado di non separare il bambino dalla sua
famiglia;

e capaci di porsi obiettivi nelle aree chiave delltamunicazione, della socializzazione e del
comportamento adattivo;

* dotati di sensibilitd evolutiva (nell'insegnarkildga e funzioni al soggetto con autismo devonsees
rispettate le sequenze evolutive che compaiono selluppo normale);

« basati sui punti di forza e di debolezza del stigyg

* essere capaci di prevedere programmi di geneediiane e di mantenimento delle abilita acquisite

* adattati ai soggetti di tutte le eta, in mode tehe un soggetto, quale che sia la sua eta cginalo
possa in qualsiasi momento iniziare a beneficiatgotbgramma di intervento.

* periodicamente rivalutati ed aggiustati.

I programmi di intervento possono essere di tipdowatoriale o semiresidenziale e condotti in modo
individuale o di gruppo. Possono svolgersi presseedi delle UFSMIA o del DSM e/o all'interno di e
Terapeutici Diurni appositamente allestiti affefesif’ Azienda USL o in strutture private accredéatl
programmi di intervento possono prevedere anclesvienti di tipo psicomotorio e/o logopedico. Iniaic
casi (in particolare quando il bambino & molto ploy possono essere condotti anche a casa.

| programmi di intervento devono essere semprdtadrdaegrazione interistituzionale, debbono preredi
coinvolgimento attivo della scuola.

2.3 Il percorso di integrazione scolastica

Va valorizzata I'importanza che in Italia rivestentegrazione scolastica dei soggetti con disabilif\
differenza di altri paesi, in Italia I'inserimentoscuola rappresenta un caposaldo dell'interventegiato.
L'importanza della frequentazione assidua di caaitaenza problemi € attualmente internazionalmente
sostenuta come strumento di cura in quanto pudifavia generalizzazione degli apprendimenti eesoste
i meccanismi di imitazione.
Il Gruppo operativo interdisciplinare aziendalelleaituazioni che lo richiedono e previo accordm d¢
dirigenti scolastici, compie osservazioni del bamotmell’ambiente scolastico e:

* conosce le insegnanti curriculari, I'insegnantsastegno e I'assistente scolastico;

« elabora una valutazione funzionale con partieoétenzione ai punti di forza e di debolezza;

« formula obiettivi condivisi e le tecniche da iztilare per il loro raggiungimento;

» contribuisce ad individuare una zona dell’amleesstolastico in cui poter svolgere un lavoro
individualizzato e strutturato con il bambino, grivdi distrazioni sonore o visive, e che favorisca
'acquisizione di nuove abilita e conoscenze. Leaagione di tale ambiente strutturato non significa



isolamento del bambino dal gruppo classe, ma oppitét di allenarsi ad acquisire nuove abilita e
conoscenze da generalizzare nel gruppo classe;

* individua insieme ai docenti un tutor coetanesaditegno all’integrazione e all'apprendimento aleci
Il lavoro di osservazione (che prevede una freqaemzscuola di un operatore aziendale di circa dae o
guotidiane per due settimane) puo contribuire arereondivisione di metodi di osservazione, dirvegato e
di verifica, e permettere una formazione sul cawfipguegli operatori scolastici (0 comunali) che t@mno
esperienza di metodologia di lavoro con bambini B@A. Devono essere garantiti incontri periodia tr
operatori aziendali e personale scolastico peressiee valutazioni funzionali e I'aggiornamento gdiini
riabilitativi psicopedagodgici.

2.4 1l passaggio dall’eta infantile/adolescenzialall’eta adulta

Nell'eta adulta deve proseguire il lavoro di promoe della qualita di vita della persona e della su
famiglia, gia intrapreso nell'infanzia e nell'adst&nza. Come precedentemente evidenziato, la odate
la qualita del percorso terapeutico sono gararddé Gruppo Intedisciplinare Aziendale attraverso il
coinvolgimento dei genitori in tutto il percorsoall® ricerche internazionali che hanno studiatmppammi
di maggior successo in questo settore sono enewsiigunti fondamentali:
m chiave del supporto € I'associazione parente-@pfiie (auto-aiuto);
m necessita della presa in carico della famiglidfarsmia globalita;
m staff addestrato che comprenda le reali necedsika famiglia;
m le Associazioni dei familiari come risorsa molféaace;
m importanza della figura del case-manager che pantg riguarda il lavoro con I'adulto dovrebbe
avere competenze nelle seguenti aree:
- valutazione dell’andamento clinico;
- conoscenza delle tematiche relazionali (con galetre riguardo alla sessualita);
- conoscenza delle dinamiche familiari;
- gestione della vita indipendente e del tempadibe
- tecniche di preformazione e inclusione lavorativa
Il percorso terapeutico in questa fase di passadgye in particolare prevedere:
¢ la scelta, concordata con i familiari, degli otgtgenerali in relazione a quelli stabiliti sullzase
delle valutazioni precedentemente proposte;
4 il coordinamento dei nuovi interventi coerenti goconseguimento degli obiettivi generali;
¢ la verifica delle strategie messe in rapportoralicatori di qualitd comuni ai vari Servizi.

2.5 La valutazione dell’esito dei programmi terapetici e dei percorsi assistenziali

Lo studio dell’'esito nel tempo appare di fondamknitmportanza per:

* valutare le principali tendenze di esito che possservire come basi realistiche per un aiutoiquat
alle famiglie;

« giustificare I'impiego di risorse;

« identificare i fattori associati al tipo di esito

* individuare quei casi di autismo (probabilmenttel2/22%) che mostrano un deterioramento in
adolescenzaleta adulta;

* intervenire tempestivamente in caso di aggravamdnsintomi quali autodistruttivita, cambiamenti
esplosivi dell'umore, irrequietezza, disturbi afffgt psicosi;

« riconoscere il senso di ‘diversitd’ che si accagmma allo sviluppo puberale. Anche se la puberéa pu
non presentare seri problemi legati alla maturazisessuale, tuttavia molti genitori sono preoccupat
vanno specificatamente aiutati rispetto alla ctassessuale del figlio;

« considerare la possibilita di sviluppo di unaegsia (circa il 20-30% sviluppa epilessia).

E opportuno sottolineare la distinzione tra la teione degli esiti specifici di ogni intervento la
valutazione piu generale dell’esito dell'insiemegyddposte ed attivita che riguardano una singotaqe. Si
puo pertanto parlare di esiti specifici, riguardansingoli interventi, ed esiti generali riguardianina
valutazione complessiva dell’efficacia dei suppor€@io €& importante perché permette un’analisi
dell'appropriatezza dei supporti proposti.

Relativamente agli esiti generali € possibile assahe, per quanto riguarda le condizioni cronicbene
'autismo, in cui una guarigione nell’accezione fsaddel termine non e prevedibile, il golden stadda



dell'indicazione di un buon esito generale e lanpwaione o il mantenimento del piu alto standardsiiie
di Qualita di Vita della persona e della sua famigPer quanto riguarda gli indicatori di esitoditévi di
Qualita di vita per adulti con autismo quelli su ¢'& maggior accordo sono:

¢ la salute sia fisica che psicologica della persona

+ il supporto sociale qualitativo e quantitativonn® importante il numero di amici, ma la qualitdede
relazioni che vengono intrattenute;

¢ la preparazione per un impiego soddisfacentegefdnorgoglio e senso di identita;

¢ 'autodeterminazione, compreso il controllo, lalsx, I'autonomia personale;

¢ la qualita di vita della famiglia. La qualita ditar riguarda non soltanto la persona con autismo ma
anche i suoi genitori. L'effetto negativo sulla figia necessita di uno specifico supporto.

2.6 Appropriatezza degli interventi per la personadulta con autismo

Nella realizzazione dei programmi di intervento perpersone adulte con autismo € opportuno porre
particolare attenzione a due fattori:

1) Promozione della Qualita di Vita, attraverso geomozione della partecipazione, dell'attivita
lavorativa e dell’abitare.

| seguenti punti sono centrali:

- L'attivita lavorativa o l'inserimento socio-teraptico € uno degli indicatori principali di qualiti
vita. Percio dovrebbe essere implementata I'adtiglitpre/formazione, formazione e inserimento.

- Supporto sociale, con particolare attenzione edlazioni interpersonali, al tempo libero e alle
vacanze

- La famiglia resta una parte integrante della \ddla persona adulta con autismo. E quindi
necessario supportarla nel suo bisogno di qualitaitd, oltre che con supporti materiali (economici
facilitazioni, ecc.) con progetti psico-educativdieauto-aiuto. Un particolare supporto dovra esseolto
anche ai fratelli/sorelle.

L'abitare, contrapposto al semplice ‘stare’ presagnon solo un luogo fisico ove stare (sia questo
casa, una casa famiglia, un centro residenziatg, s@ un ‘luogo di vita’ significativo per la persa. Nello
specifico dell'autismo (a seconda delle necessitél grado di bisogno/forza della persona) sontzezbili
diversi progetti sperimentali, tra i quali i pitniovativi sembrano essere:

- la “casa scuola” per la sperimentazione della aiittonoma;

- “case assistite” per periodi definiti di abitazéo autonoma con possibilitd di ospitare membri del
nucleo familiare in difficolta;

- Farm community.

2) Trattamento delle complicazioni che possonorges@ nella persona adulta con autismo.

Per la valutazione delle complicazioni occorre tereonto del fatto che il soggetto adulto sia stado
seguito e valutato nell'infanzia ed abbia avuto gopatinuita della presa in carico dalle Unita Fonaili
Salute Mentale Infanzia Adolescenza e Adulti. Ircteso saranno gia stati espletati tutti gli a@rednti per
stabilire, se possibile, una diagnosi clinica etblegia. La diagnosi eziologia permette di inquadra
valutare e trattare le possibili complicanze fisiol psicologiche/comportamentali. Nel caso inveloe ¢
nell’adulto non sia stata eseguita questa valutgzgagnostica, cido dovra essere fatto in via priakare.

« Per quanto riguarda le possibili complicaziosidihe (o bisogni di salute) il percorso deve essere
chiaro, definito ed accessibile; € importante pdeve percorsi specifici in ambito ospedaliero, in
collaborazione con i medici di medicina generalzeende USL, in attuazione di disposizioni regional
materia come suggerito nell’appendice “B”.

« | bisogni di salute mentale, le complicazionighsatriche e i disturbi comportamentali rappreseata
un’importante criticitd nella persona adulta cortismo. In questo senso € necessaria una corretta
individuazione e valutazione del problema, per ipgpostare un adeguato piano terapeutico. Il Gruppo
aziendale garantisce che cio avvenga in modo iategon interventi eseguiti nelle eta precedenti.



3. Il ricovero specializzato

Il ricovero specializzato, in regime di ricoveralorario o di Day-Hospital, puo essere necessatioiaio
del percorso clinico per una valutazione diagnastipprofondita, e successivamente in presenzaali un
scompenso somato-psichico grave. Il ricovero sfige#o € caratterizzato da una presa in carictéadel
persona attraverso un’équipe multiprofessionaléadgliale fanno parte le seguenti figure professiona
neuropsichiatria infantile o psichiatra, psicologdermiere, educatore, terapista. Nel corso devero é
comunque possibile eseguire:
- indagini cliniche necessarie per la diagnosiedéhziale.;
- test per la diagnosi, il monitoraggio e la vahitae degli interventi effettuati nel tempo nongtet gli
outcome della forma clinica e le modificazioni dedtrategie d’intervento;
- valutazioni per il trattamento psicofarmacologico
- trattamento integrato degli scompensi psichiaitiac
Le modalita di ricovero devono permettere, quareledndizioni psicofisiche lo consentano, la coritanu
con l'ambiente di vita della persona, in particelaper i bambini e gli adolescenti. L'équipe
multiprofessionale dedicata al ricovero speciali@azapera mantenendo stretti rapporti con il Gruppo
Interdisciplinare aziendale infanzia-adolescenzdtad con il personale dei servizi di salute méntehe
hanno in carico la persona nella sua globalita.
In una prima fase di attuazione dei servizi i gtedi ricovero specializzato individuati sul tearito della
Regione Toscana sono i seguenti:
¢ Ricovero specializzato per minori
- Reparto di Neuropsichiatria Infantile dell’ Aziem@spedaliera Universitaria di Firenze
- Reparto di Neuropsichiatria Infantile dell’ Aziem@®spedaliera Universitaria di Siena
- La Fondazione IRCCS Stella Maris di Calambrorisa)P
¢ Ricovero specializzato per adulti
- L’Azienda Ospedaliera Universitaria di Careggi.
- SPDC Aziendali laddove il Gruppo Multiprofessitea@Aziendale possa garantire una intensa
supervisione del ricovero.

4. Le strutture semiresidenziali (Centri diurni) e idEnziali

II Centro diurno (zona-distretto e/o plurizonaledved garantire il percorso riabilitativo qualificafmer
accogliere la patologia nelle varie fasi della viteentre la Struttura residenziale (aziendale efa &asta)
articolata su pit moduli, assicura la continuithpircorso assistenziale sia in fase di lunga &s$sia sia per
limitati periodi di tempo in relazione alla situagke clinica e alle esigenze della famiglia.
Le funzioni di queste strutture possono esserenetite definite attraverso un sistema classificatieo
bisogni basato sulla necessita di intensita di supp Tale classificazione & importante per stedbili
I'idoneita e I'eleggibilita di un determinato sodige per un certo tipo di servizi in base alle sfieloe
‘difficolta di partecipazione’ del soggetto stesJale sistema rappresenta una significativa innowvez
rispetto ad altri sistemi classificativi perché gldividui non vengono classificati in base allagta del
disturbo ma secondo I'intensita di bisogno di sufipdPer supporto si intendono le risorse e leeggia che
aiutano a promuovere lo sviluppo, I'educazione leeitessere di una persona. In questa ottica |éohirdi
supporto sono:

a) Insegnamento;

b) Supporto finanziario;

c) Assistenza nell'impiego;

d) Supporto comportamentale;

e) Assistenza nella vita familiare;

f) Accesso e uso della vita comunitaria;

g) Assistenza alla salute.
Il tipo di supporto puo essere:

- intermittente: caratterizzato da episodicita anaaque di breve durata (emergenze legate alla
transizione eta, alla perdita del lavoro, a crigita medica); puo essere di bassa o alta intensita.

- limitato: caratterizzato da costanza nel tempolim#dato nella giornata. Richiede minor personale
costi (formazione lavorativa; supporto all’adolesz).



- estensivo: regolare coinvolgimento giornaliernzselimite di erogazione.

- pervasivo: caratterizzato da costanza, alta sitiigralto coinvolgimento di professionalita, irginita.
Questo diverso sistema di classificazione rifldtgassaggio ad una definizione funzionale dellespea, e
sottolinea l'importanza dell'interazione dei sugpeoon il funzionamento del soggetto, fornendo vizaper
classificare e organizzare le informazioni basiaricio di cui le persone necessitano. A tal fioeoore tener
conto di diversi fattori, quali:

a) durata (per quanto tempo un supporto & neceysari

b) frequenza (quanto spesso un supporto &€ neagssari

¢) il contesto (dove il supporto &€ necessario)

d) risorse (costo del personale per professionaditiessaria)

e) intrusivita (nella vita del soggetto e della famiglia).

Nello stesso soggetto la necessita di intensisapiporto pud variare nel tempo e nelle varie faelladrita.
L’'azione dei centri diurni fornisce:

1 - attivita abilitative-riabilitative per aumenggit gradiente di indipendenza;

2 - attivita di socializzazione che si configurarmmme un tipo di supporto estensivo a bassa ingensit

3 - attivita di preformazione, inserimento lavovate socio/terapeutico, che si configura come jpm dii
supporto estensivo a media intensita (necesspardbnale preparato);

4 - attivita di supporto alle famiglie con attivipgdicoeducazionale e di auto-aiuto che si configorae
un’attivita di supporto intermittente a media irgi¢éd (necessita di personale preparato);

5 - organizzazione di “case scuola’ e “case fa@igiinche per permanenze limitate nel tempo.
L’'azione del centro residenziale fornisce:

1 - risposta residenziale per persone con altelgmudiiche relazionali e/o familiari. Il caso defiam
community puo rappresentare un esempio di attdiitsupporto in certi casi estensivo ad alta inténger
necessita di un progetto specializzato e di petsopeeparato) e in altri casi un’attivita di supjoor
pervasiva, ove i problemi comportamentali e relaziosiano altamente pervasivi;

2 - risposte abitative in particolari condizioni aésenza o carenza di un nucleo famigliare, con la
creazione di moduli abitativi semi-autonomi, maegéti ai principali servizi residenziali. Cio pagdsumere
il carattere di una attivita di supporto estensivaedia intensita (necessita di un progetto spez#b).

5.1 Centri di riferimento ad alta specializzazione

Svolgono i seguenti compiti:

- supportano i Gruppi interdisciplinari aziendalfanzia adolescenza/adulti nella conduzione e nella
validazione della diagnosi attraverso la revisisistematica casuale di casi;

- supportano o effettuano la supervisione-inteovisi sistematica dei trattamenti tramite audit con
frequenza prestabilita;

- eseguono le indagini chimico-cliniche, metabaticheurofisiologiche e di neuroimmagini;

- assicurano il ricovero nelle situazioni di emewzge e il supporto ai gruppi aziendali nella gesion
della crisi e delle situazioni piu complesse;

- promuovono la crescita tecnico-professionale gieippi interdisciplinari e l'integrazione delle
competenze attraverso il confronto costante solhelotte terapeutico-abilitative;

- promuovono il coordinamento degli interventi;

- coordinano le iniziative di formazione dei pediger il riconoscimento precoce dei bambini conADS

- programmano e attuano le iniziative formative peGruppi interdisciplinari aziendali Infanzia
Adolescenza/Adulti e per gli operatori scolastici;

- garantiscono un livello di consulenza dismorfatage di ricerca genetica che provveda alla peradi
revisioni delle indagini genetiche obbligatoriebi@se alle nuove conoscenze;

- sono informati delle opportunita terapeutico-gdlive per soggetti con autismo presenti sul tietio e
assicurano l'avvio tempestivo del piano di trattatoe

- Partecipano alla programmazione delle strutter@peutico-abilitative presenti sul territorio r@ugle.
In una prima fase di attuazione della rete deiigeper la diagnosi e I'assistenza alle personetiffda DSA
si individuano i seguenti Centri di riferimento alth specializzazione:



Infanzia adolescenza

La Fondazione IRCCS Stella Maris di Calambronea)Pis

L’Azienda Ospedaliera Universitaria di Siena

Gruppo Interaziendale Empoli, Prato, Firenze, RistAzienda Ospedaliera Careggi, Azienda Ospedalier
Meyer con sede presso I'Azienda USL di Empoli.

Adulti
L’Azienda Ospedaliera Universitaria di Careggi.

Al fine di favorire il monitoraggio dell’attuaziondella rete integrata di servizi per la cura deiAD8
coordinamento degli interventi, e il raccordo tran@i di riferimento ad alta specializzazione e [gjiu
interdisciplinari aziendali, verranno individuatue referenti scientifici, uno per l'infanzia/adatesza ed
uno per I'eta adulta, a livello regionale e periayea vasta.

6. La formazione e la ricerca

La formazione e la ricerca costituiscono uno stmimestrategico importante per favorire lo sviluppsle
politiche complessive di intervento.
Per quanto riguarda la formazione €& necessarioegere un’azione di aggiornamento e di formazione
permanente per tutte le professionalita coinvoltequperare la carenza di competenze che rend@osaan
difficili i percorsi della diagnosi, dellimpostaame dei piani di intervento psicoeducativo, deltasp in
carico delle persone con autismo al raggiungimeggtyeta adulta. Nella definizione dei programmi
operativi occorrera coinvolgere in prima istanzacsglisti come pediatri, neuropsichiatri infantpisicologi,
psichiatri e tutte le professionalita abilitativeriabilitative per diffondere adeguate e uniformodalita
conoscitive ed operative. Un’assoluta priorita dessere data alla formazione degli operatori che si
occupano delle persone adulte. Nella programmazieneercorsi formativi € essenziale garantireecétifa
multiprofessionalitd anche I'approccio multi-istitanale sostenendo iniziative congiunte tra operatei
servizi sanitari ed il personale scolastico ed atiug. Un altro ambito di intervento della formazéodeve
riguardare i programmi dei corsi di laurea e dickglezzazione nei quali € necessario prevedereifigies
conoscenze nel campo dei DSA.
Al fine di favorire un’adeguata e coerente formagisu tutto il territorio, che tenga conto dellpergenze
gia realizzate su questi temi in alcuni ambiti iteriali, € necessario prevedere un coordinamemite d
azioni formative a livello regionale. L'obiettivoquello di sviluppare una puntuale ed articolataliandei
bisogni formativi, promuovere la programmazionéntirventi articolati e coerenti con gli indirizagionali
e prevedere un sistema di valutazione dell'effeagi risultati.
Per quanto riguarda il tema della ricerca scia#ifié necessario orientarsi verso ambiti di
multidisciplinarieta per tenere conto di tutti glspetti del problema da quelli eziologici a quglii
applicativi e finalizzati.
Alcuni ambiti prioritari di ricerca dovranno riguare:

- diagnosi precoce e indicatori di esito;

- I'aspetto sociale della malattia, studio del car dello stress familiare;

- la relazione tra autismo e patologie gastroiimakt
E inoltre prevista l'istituzione, presso I'’Agenziegionale sanita toscana, di un Osservatorio stigamo che
permetta la tenuta delle informazioni riguardasti daratteristiche cliniche e la loro evoluzionegaiti
genetici, le azioni terapeutiche e riabilitativeraprese. A tal fine i referenti scientifici regan in
collaborazione con I'Agenzia regionale sanita tosce con I'Ospedale “Anna Meyer”, promuovono e
coordinano un gruppo di lavoro per la valutaziom#led prove eseguite sul bambino e lo scoring dei
guestionari consegnati dai pediatri di libera scelt genitori ai bilanci di salute del dodicesimade
ventiquattresimo mese; cio permettera lo svilupiptati epidemiologici e di un Registro dei DSA.



7. Le associazioni e i gruppi di auto aiuto

Le Associazioni di volontariato, le Associazionii d@miliari ed i gruppi di auto aiuto rappresentamaa
risorsa importante a fianco dei servizi e dellgéugtoni locali. Esse fanno parte della rete disiesza alle
persone con DSA e forniscono il loro contributolagrogrammazione e verifica degli interventi sanie
sociali per le persone con autismo.
Le Associazioni inoltre collaborano con i serveirttoriali, ed in particolare con il Gruppo Intesdplinare
Infanzia Adolescenza/Adulti, per favorire I'informiane (numero verde, siti internet, pubblicaziaranché
I'accoglienza e l'ascolto delle persone. E fondaiaen infatti che le persone mantengano relazioni
allinterno del contesto sociale evitando l'isolart® e che abbiano la possibilita di condividerdadia
esperienza ed essere aiutati a capire il compontanaa adottare.
La Regione Toscana, le Aziende USL, le Societaadedllute favoriscono lo sviluppo delle Associazieni
dei Gruppi di auto aiuto e la loro partecipaziofia programmazione delle azioni per la realizzagiai
servizi socio-sanitari integrati per I'assistenfia persone con DSA. | rappresentanti delle Assiora di
volontariato dei familiari e degli utenti che opeoain materia di autismo partecipano alla Consdih
Dipartimento di Salute mentale, istituita in ogrnziénda USL ai sensi dell’art. 11 delle Linee gujukx
I'organizzazione e il funzionamento del Dipartimei Salute Mentale di cui alla Delib.G.R. 27 didem
2007, n. 1016. La Regione Toscana promuove inalasultazioni periodiche con le sopra citate
associazioni di volontariato per la verifica defitato di attuazione delle linee guida di cui altasgnte
deliberazione e, in particolare, per condividere algoni relative alla programmazione, controllo e
valutazione dei servizi socio sanitari diretti aliagnosi precoce e alla presa in carico multisifsale dei
D.S.A.

Appendice A — Scale diagnostiche

» CARS - Childhood Autism Rating Scale (Schoplerakt1980, 1988): € una scala di valutazione del
comportamento autistico che permette di esplorararée di sviluppo (relazioni interpersonali, imitae,
affettivita, utilizzo del corpo, gioco ed utilizztegli oggetti, livello di adattamento, responsiagli stimoli
visivi, responsivita agli stimoli uditivi, modalit&ensoriali, reazioni d'ansia, comunicazione vexpal
comunicazione extra-verbale, livello di attivitd,unkionamento cognitivo, impressioni generali
dell’esaminatore. E uno strumento utilizzabile aipadai 24 mesi di vita e permette di distingukaatismo
(lieve-medio, grave) dal non autismo. La CARS ps®eee usata sia a scopo diagnostico che come sttmme
di outcome. La sua compilazione richiede una oszémme di circa 30-45 minuti.

» ADOS-G - Autism Diagnostic Observation Schedule - &eric (DiLavore, Lord, & Rutter, 1995; Lord,
1998; Lord et al., 1989). E uno strumento diageossiemistrutturato basato su una osservaziongadutet
gioco. Ne esistono 4 moduli di cui il modulo 1 pegsere utilizzato a partire dai 2 anni e in bambamiza
abilita linguistiche. L'uso di questo strumentdigde circa 45 minuti e permette le diagnosi disaub o di
spettro artistico sulla base dei criteri 1 e 2 B&IM-IV. Richiede training e procedura di convalida
specifiche.

» ADI-R - Autism Diagnostic Interview - Revised(Le Couteur et al., 1989, Lord et al., 1993, 1993d,
Rutter, & Le Couteur, 1994). E un’ampia e struttaiiatervista per i genitori, che indaga i sintaantistici
nelle sfere dell'interazione sociale, della comanigne e dei comportamenti rituali e ripetitivi. €3to
strumento permette di fare diagnosi di autismo 1séca criteri del DSM-1V. L'utilizzo dell’ADI-R ribiede
training e procedura di convalida specifiche. L'A®G e I'ADI-R sono i due strumenti diagnostici di
eccellenza (gold standard) in tutte le procedumicdrca sull'autismo.

» Valutazione cognitiva:

m Nella fascia di eta 0-4: scale Griffith, scaleBgj scale Uzgiris-Hunt, B.E.C.S.

m A partire dai due anni e possibile usare la sealaverbale Leiter-R

m A partire dai cinque anni si puo far uso, nei sitigcon buone competenze verbali, delle scale
Wechsler.

m Le funzioni esecutive possono essere valutatemmazo di test specifici (Day-and-night; Test di
memoria a breve termine spaziale: Mr NocciolinaestTi Corsi; Torre di Londra; Wisconsin Card Sugti
Test; Fluenza semantica e fonetica; Digit Span);

m Prove di Teoria della Mente.



» Valutazione del linguaggio e della comunicazione

Nel bambino da 0 a 4 anni possono essere utilizeaseibscale specifiche delle scale B.E.C.S, @riffi
Bailey, oltre a interviste ai genitori come il McrtAur e il Camaioni. Successivamente: Valutazione
linguaggio espressivo (inventario fonetico; testvdcabolario; Ripetizione di frasi; prove di lingggo
narrativo) e linguaggio recettivo (Peabody, TCGR)IC per la valutazione dello stile comunicativo.

» Valutazione adattiva del comportamento
VABS - Vineland Adaptive Behavior Scales (Sparr@®ella, & Cicchetti, 1984; Klin et al., 1997). Sono
considerate lo strumento piu adeguato per valitam@mportamento adattivo; esse offrono una stimiod
sviluppo adattivo nelle sfere della Socializzaziomelle Abilita di vita giornaliere, delle Abilittnotorie sia
fini che globali, della Comunicazione sia ricettistae espressiva e scritta. Le VABS sono disponiibitre
versioni:

1) un modello generale usato come ausilio perdgraisi e classificazione di bambini e adulti;

2) un modello esteso usato per i piani rieducatinabilitativi;

3) un modello usato per gli insegnanti a scuola.
Nei bambini da 0 a 4 anni possono essere utilizzatbe le subscale specifiche delle Scale GridfiBuiley.

» Valutazione della comorbidita psicopatologica: @Bger tutti i bambini; Kiddie-SADS e SCID per le
forme ad alto funzionamento.

» PEP-R (Schopler et al., 1989). Permette di indagare cotap@nti e funzioni secondo una prospettiva
evolutiva. Il test € particolarmente adatto per biaindi livello prescolastico e di eta cronologiceampresa

tra sei mesi e sette anni. Il PEP-R pu0 fornire wague utili informazioni anche se il bambino ha gdiu
sette anni e meno di dodici. Dopo i dodici anniaécomandata una nuova valutazione con la AAPEP
(Mesibov, Schopler, Schaffer e Landrus 1988) foataulappositamente per adolescenti e adulti. Come
strumento di valutazione fornisce informazioni legal livello di sviluppo nelle seguenti funzioni:
Imitazione, Percezione, Motricita fine, Motricitéoale, Coordinazione oculo-manuale, Sviluppo cigmi

e cognitivo verbale. Come strumento di diagnosizimmale il PEP-R e utile per identificare il gradb
anormalita del comportamento nei seguenti campiaZRmi ed affetti, Gioco ed interesse per il mialer,
Risposte sensoriali, Linguaggio.

Appendice B - Punti chiave per la salute fisica diel persona con DSA

1 - Salute dentale

Sebbene I'epidemiologia delle malattia dentalienpktrsone con disabilita intellettiva non sia stitaliata
estesamente, parecchi studi indicano una maggiegeidnza in questa popolazione. Uno studio aumt@li
(Scott ed altri 1998) ha notato che vari tipi dilatize dentali, specialmente disturbi periodontpéjologie
della mucosa orale e malocclusioni da moderateasi,gsono fino a sette volte piu frequenti rispeitia
popolazione generale. In pazienti adulti con digalintellettiva, Beange ed altri (1995) hannov/ato che la
malattia dentale era il problema di salute piudite, presente nell’'86% dei soggetti.

Raccomandazioni

* Fornire indicazioni ai pazienti e al personaleadsistenza affinché siano stabilite e rispettateudini
dietetiche adatte e pratiche di igiene orale qusntiet

» Programmare esami e profilassi orale a interdiltie mesi per i soggetti con disturbi o ad etevéschio
(la maggior parte dei pazienti con disabilita iletitiva) ed ogni sei mesi per tutti gli altri soggeCio
dovrebbe fare parte del programma di igiene e prawgae per le persone con disabilita intellettiva.

2 -Disabilita sensoriali

Le disabilita sensoriali nelle persone con distbilntellettiva hanno implicazioni educative ed @mitali.
Gli individui con tali disabilita possono essereggi@rmente svantaggiati a causa della sovrapposzie!
deficit relativo all'eta sulle disabilita congeniteénfantili, frequentemente combinate con handicaptori.

2.1 Vista



E stata spesso segnalata la presenza di distgivi (Wilson & Haire 1992; Warburg & Rattleff 1992;
Warburg 1994; Cathels 1993; McCulloch ed altri 996 una vasta indagine Warburg (1994) ha trovato
che un danno visivo non correggibile era preseatd ®% degli adulti, percentuale almeno 7 volteesigpe
alla popolazione generale.

Adulti con sindrome di Down di eta superiore ai &ni sono a rischio per la cataratta (Eissler &
Longenecker 1962), disturbi della rifrazione e degazioni corneali (VOlker-Dieben ed altri 1993).

Raccomandazioni

Per gli adulti con disabilita intellettiva e suggerun controllo visivo all'eta a 45 anni ed ogniaBni
(Evenhuis & Nagtzaam 1998). Se possibile questtralbm dovrebbe essere eseguito da un oftalmolbigo.
controllo piu precoce all'eta 30 anni viene sudggrer gli adulti con la sindrome di Down.

2.2 Udito

La sordita € comune in questi pazienti, spessaigonosciuta e se riconosciuta mal curata (WilsoHdre
1992; Howells 1986). La perdita della capacitaiudicome conseguenza di una patologia auricolare e
problema frequente in soggetti adulti con disabilittellettiva (Crandell & Roeser 1993). Paziewtild con
piu di 30 anni, particolarmente quelli con la simde di Down, sono a rischio per la perdita dellpacita
uditiva (Buchanan 1990; Evenhuis ed altri 1992).

Raccomandazioni

E raccomandato lo screening sistematico per latazibne della capacita uditiva per tutti gli aduléill’'eta
di 45 anni ed ogni 5 anni (Evenhuis & Nagtzaam }9%@ possibile questo dovrebbe essere fatto da un
audiologo. Lo screening per soggetti adulti cositalrome di Down e suggerito ogni 3 anni.

3 -Nutrizione

Una corretta nutrizione e un fattore importante lpesalute effettuante, per una migliore qualitavith e
longevita. | problemi di salute riferiti alla nutione, specialmente I'obesita e la costipazionaicag sono
piu comuni nella persone con disabilita intellett{Burkart ed altri 1985; Stewart ed altri 19949ziénti con
disabilita gravi e pazienti con paralisi cerebra;no un'alta prevalenza di disfagia e gastroegefag
riflusso (Bohmer ed altri 1996; Waterman ed al®92), con un alto rischio di grave denutrizione.

La valutazione della nutrizione e stata suggeritafettuata nei programmi per gli anziani, pemrkzignti
ospedalizzati e per l'intervento precoce nei baim@ampbell & Kelsey 1994, Associazione Dietetica
Americana 1996), tuttavia, non é stata usata angmgncon gli adulti con disabilita intellettiva ¢Bin ed
altri 1998).

Raccomandazioni

La valutazione nutrizionale fornisce un metodoesigitico per migliorare il riconoscimento e il teattento
dei problemi di nutrizione. | criteri di valutaziensono il peso e il cambiamento del peso, le abdit
mangiare, l'apparenza generale e una sempliceazaue dell’assunzione di liquidi ed alimenti. Rgir
operatori € richiesta una certa conoscenza di tele nutrizione. (Amundson ed altri 1994; Assoitiag
Dietetica Americana 1996; Foltz ed altri 1993). fBllividui ad elevato rischio, persone con pesossca
eccessivo persistente, con problemi nell’'alimetazio nel bere, con costipazione cronica o ciroasta
mediche specifiche che richiedono interventi piinptessi (quale la malattia celiaca), dovrebber@ress
valutati piu sistematicamente da un dietista cqresnza, che lavori nello staff interdisciplinaanitario,
tenendo conto dei dati anamnestici, dei farmaci rswonstrati, dell esame fisico, delle misure
antropometriche e dei dati biochimici.

4 - Prevenzione e trattamento della costipazione crorac

La costipazione € correlata significativamente con:
* 'immobilita,



 farmaci quali gli anticonvulsivanti, le benzodégime, gli antagonisti dei recettori H2 o gli indgi
della pompa del protone,

« il rifiuto di alimentarsi

e un QI <35 (Bohmer, 2001).
Jancar ha descritto decessi come complicaziona deditipazione, con sintomi sempre riconosciutigas,
1994).

Raccomandazione: necessita di una valutazione tidistecome descritto nel precedente paragrafo e
trattamenti medici pro-attivi.

5 - Epilessia

Le persone con disabilita intellettiva hanno umktrie significativamente accresciuto nel corso deita di
sviluppare l'epilessia (Corbett 1988), con un aumelelle inabilitd. | dati della ricerca suggerisoouna
prevalenza del 22% (ufficio 1995 di Lingua gallese)
L'eziologia dell'epilessia € complessa riflettegdello dell'inabilita in se, benché in alcuni csisi I'epilessia
la causa della disabilita intellettiva (Binnie 199¥i sono dati che provano che I'epilessia aumsidgda
morbilitd che la mortalitd (Forgren 1996). La mdithiinclude il trauma fisico degli attacchi eptlet che
possono condurre a fratture ed a ferite, al ricmwspedaliero, un effetto negativo sull'apprendimensulle
relazioni sociali (Baxter 1999).
Meno definito & l'effetto negativo dei farmaci aotivulsivanti sull’apprendimento e sull’attenziorie.
inoltre evidente che l'epilessia aggiunge probléinaiccudimento (Wilson 1998).
C’e una ridotta attesa di vita per le persone cisahilita intellettiva che hanno epilessia. L’aittv dei
servizi deve mirare in particolare a:

- ridurre la frequenza delle crisi;

- ridurre gli effetti secondari conseguenti al taatento farmacologico (cognitivi, emozionali,
comportamentali);

- ridurre la mortalita dovuta a crisi 0 ad inciderglle crisi;

Raccomandazioni

Accertarsi che tutti gli individui con epilessia:

 abbiano un programma per il management delle cris

» abbiano una valutazione annuale per gli effettosidari dei farmaci;

* siano valutati per la correttezza della diagmispilessia, la convenienza della terapia correnper
un potenziale miglioramento;

* non siano limitati in termini sociali, occupazadino educativi in conseguenza della loro epilessia

* Fornire una formazione sull'epilessia a tuttiigtlividui ed ai loro familiari e assistenti;

« Accertarsi che tutti gli individui, i loro famari e gli assistenti abbiano una corretta inforrmaegisui
rischi, particolarmente per quanto riguarda i bagni

» Accertarsi che i servizi siano disponibili pemppartare il management delle crisi, in particole
somministrazione di diazepam rettale.

6 - Disturbi della tiroide

| disturbi tiroidei possono essere difficili da dieosticare, specialmente in pazienti con disahititllettiva.
Spesso l'unico 'sintomo e segnalato dalla persoaassiste il paziente; solitamente la madre cheres un
cambiamento del comportamento non specifico (Wikdtaire 1992).

Raccomandazioni

La tiroide dovrebbe essere sempre tenuta in corgid®me. Le analisi funzionali della tiroide dovbeino
essere effettuate per ogni insolito comportamedtargualmente nei sottogruppi ad elevato riscraaiémti
con sindrome di Down e pazienti con una storiaguteate di alterazioni della tiroide). Le analisaZionali
della tiroide dovrebbero essere effettuate ogni tiaque anni in altri pazienti con disabilitaldedviluppo.



7- Disturbo da reflusso gastroesofageo (GERD) and Hebbacter pylori

Il GERD é un problema clinico importante nelle jp@es con disabilita intellettiva, trascurato e sedtatato
(Bbhmer ed altri 1997a; ibid 1999; ibid 2000). Leeymalenza di GERD e della esofagite da riflusso)(RE
nelle persone che vivono nelle istituzioni € madlta, particolarmente in quelle con i fattori dsatio
specifici e ben definiti. In una popolazione istitnalizzata olandese, circa un terzo di individom 1Q<50

e stato diagnosticato con i RE (Béhmer ed altri9)99 fattori di predisposizione possibili includmra
scoliosi, la paralisi cerebrale, l'uso di farmaati@onvulsivanti o di altre benzodiazapines & 1Q<35
sintomi indicativi di riflusso sono il vomito, I'matemesi, la ruminazione e sintomi depressivi.fédione
Helicobacter pylori € piu frequente nei bambinieglh adulti con disabilita intellettiva (B6hmer edtri
1997b). Questa infezione puod causare l'ulcerageepti il carcinoma gastrico (McColl ed altri 1998).

Raccomandazioni
Occorre identificare e trattare il GERD e I' Heliaxter pylori.
8 - Osteoporosi

L'osteoporosi € piu frequente nelle persone coalilisa intellettiva rispetto a un campione noregenato
della popolazione (Center ed altri 1998). | fattagsociati sono una piccola dimensione corporea, I
ipogonadismo e la sindrome di Down. Sottogruppetisone con disabilita intellettiva hanno un aument
rischio di frattura (Tannenbaum ed altri 1989) eaumentato rischio di cadere (Spreat & PanettietesP
1983). Le cadute e I' osteoporosi dovrebbero essétati per fare diminuire la frequenza delle tine¢ che
causano dolore e inabilita. Un’attenzione partieldovrebbe essere prestata per i pazienti chenassu
anticonvulsivanti, che sono ad aumentato rischioatiure (Tohill 1997).

Raccomandazioni

L'osteoporosi € comune e dovrebbe essere preve@itaichiede un approccio globale, con I'obiettilio
una lunga vita, ottimizzando l'attivita e la nutdme. La persona con disabilita intellettiva dovretessere
valutata almeno una volta con I'esame osteodensitico nell'eta adulta iniziale; ulteriori decisigmer
guanto riguarda le indagini dovrebbero essere bamatquel risultato. Gli individui che hanno unadsa
esposizione alla luce solare per situazioni amhbleatcircostanze climatiche locali, o che assumimnapie
anticonvulsivanti, dovrebbero valutare la vitamida assumere un supplemento di tale vitamina ssntar
(Compston 1995). Tutte le donne dovrebbero eseguieevalutazione densitometrica alla cessazione del
periodo mestruale, senza riguardo al motivo debaopausa, e tutti gli uomini hypogonadici richiedama
valutazione (Eastell ed altri 1998). Le raccomaratazgenerali per il trattamento dell’osteoporogila
popolazione generale dovrebbero essere applicate.

9- Revisione delle terapie

La polifarmacoterapia (Reiss & Aman 1997) e la s@rie inadeguata delle terapie (Beange ed altrb)199
sono problemi riconosciuti in questa popolazionettdvia, molti individui hanno bisogno di farmaci
guotidianamente a causa dell’ alta prevalenzeegd#'ssia, dei disordini psichiatrici e di altregrmalattie.
La natura della disabilita intellettiva & tale dhpazienti hanno una limitata capacita di accoriseralla
terapia e di segnalare gli effetti secondari dengei.

Raccomandazioni

La terapia dovrebbe essere rivista regolarmeneglntente ogni tre mesi specialmente quando esiste u
polifarmacoterapia (Beange ed altri 1995; Aman 198@wdey ed altri 1987; Reiss & Aman 1997). E
necessario che i prescriventi conoscano le diticimlerenti con il controllo (Tu 1979; Reiss & Amaa97)

e si accertano che il paziente e gli assistentiossicuri e attendibili nella somministrazione figinaco; che
sappiano riconoscere gli effetti collaterali; clapgiano controllare I'efficacia del farmaco e siarformati

del processo di revisione. Dovrebbero essere oceratidsistemi per dosaggi di preconfezionamento dei
farmaci per i pazienti che vivono in Comunita, péevarne conformita e sicurezza. Sono utili prolioco



strutturati per il controllo dell'efficacia (Einftl1990). La formazione del consumatore e dell’tesie

sull'uso del farmaco €& importane per accertareot#ocmita, per riconoscere gli effetti secondarper

aumentare l'efficacia. La rivalutazione continuardbbe accertare la dose efficace piu bassa. Gditief
secondari dovrebbero essere controllati e le teriagificaci interrotte.

10- Stato immunitario

In un'ampia indagine Kerr ed altri (1996) hannwato che gli individui con disabilita intellettivavevano
meno probabilita di ricevere le normali immunizaziiin paragone all'eta ed al sesso in confrontooar
disabili.

Raccomandazioni

Le schede per la immunizzazione per gli adulti desabilita intellettiva dovrebbero seguire la guidia
riferimento nazionale. Ad un minimo segnale dovremwancertarsi che i tassi di immunzzazione deglitadu
con disabilita intellettiva siano gli stessi deflapolazione generale. La profilassi per I' epatitee B &
indicata per le persone che vivono nelle istituziergquella dell'epatite B € indicato per chi haistesti
portatori di epatite B. Il vaccino contro l'influea ed il pneumococcus e suggerito per le persoimenabili
da un punto di vista sanitario (US Preventive Serdiask Force 1996).

I livelli di attivita fisica fra gli adulti con d@sbilita intellettiva sono considerati generalmeotene bassi
(Beange ed altri 1995; Pitetti & Campbell 1991; Rier ed altri 1993). E stata documentata una maacanz
di occasione per l'esercitazione nonostante iratliorischio cardiovascolari aumentati (Beange adli
1995). L'immobilita e un fattore di rischio perndzortalita (Hayden 1998) e la speranza di vita éegata
con l'attivita fisica nei pazienti con disabilitatellettuale grave (Fenhall 1993). Esistono daéi dimostrano
che l'attivita fisica riduce la mortalitd e la mosita per le malattie coronariche, I'ipertensiolhesita,
I'osteoporosi e i disordini mentali di salute (USe¥entive Service Task Force 1996), tutte condizion
circostanze aumentate nella disabilita intellettiva

Raccomandazioni

L’American College of Sports Medicine e i centrr gentrollo e la prevenzione delle malattie suggsmo

30 minuti o piu di attivita fisica di intensita mechta, preferibilmente tutti i giorni della settinaa per la
popolazione genersle (US Preventive Service TaskeFd996). Dovrebbe essere possibile accertardagques
quantita di attivith moderata per la maggior patétla gente disabile. Due programmi di prevenzione
cardiovascolari sono stati sviluppati per le peesoon disabilita intellettiva (Pittetti ed altri 28). Un certo
movimento attivo o passivo dovrebbe essere fogidgmalmente per coloro che hanno una mobilitatétai
per danno fisico. Alcuni servizi speciali saranmeessari per coloro che non possono accederevaai ger

la popolazione generale.

12 -Valutazione completa della salute

Molte persone con disabilita intellettiva necessitali un supporto per mantenere un lifestyle sampere
accedere ai servizi medici. C'e un parallelismo l&rgpopolazione anziana e le persone con disabilita
intellettiva. Entrambe le popolazioni sono eteragea spesso i problemi della salute sono non rgmuid 0

mal trattati. La valutazione completa periodicdalshlute e efficace per le persone di oltre 75 éByles
2000).

La ricerca suggerisce che questo processo dia@rifiigliorera la salute anche nella persone cambditg
intellettiva (Webb & Rogers 1999). Per una popalaei vulnerabile, sofferente di problemi di salytesso
multipli e non riconosciuti (Beange ed altri 19%%wells 1986; Wilson & Haire 1992), questa semplice
valutazione periodica si dimostra efficace.

Raccomandazione



Organizzare frequenti valutazioni mediche delledizioni fisiche generali.
13 -Genetica

Un'eziologia genetica € comune in questa popolazibima diagnosi definitiva € importante per il pate
poiché permette una valutazione migliore della posjg e dell'anticipazione delle complicazioni. E
importante altresi per la famiglia poiché permatia discussione completa ed una comprensionedelka
sottostanti. Consente inoltre una consulenza gendtiformata (Curry ed altri 1997). Le valutazioni
dell'eziologia genetica variano a causa delle difiege nei metodi di studio. E generalmente accetta¢ il
40- 50% delle cause sono genetiche, 15-20% doviatéori ambientali ed il 30-45% sconosciute. Uaat@
significativa di queste ultime potrebbero essemetehe (Raynham et al 1996; Curry et al 1997; eoal
1998; Partington et al 2000).

Raccomandazioni

Tutti i pazienti, di qualsiasi eta, senza una disjeziologica dovrebbero afferire ad una clinieagica. La
nuova conoscenza genetica sta diventando costamientksponibile. La rivalutazione diagnostica a
intervalli & utile per I'adulto (van Gelderin 1992)

14 -La salute delle donne

C'e un accordo generale circa i benefici dei seprizventivi (Sox 1994; US Preventive Services Taskce
1996). Molti paesi hanno programmi 'screening’ alisipili e le persone con disabilita intellettivavdebbero
partecipare a tutti questi programmi. Il giudizimico € necessario per adeguare i controlli aptps dei
diversi pazienti.

Raccomandazioni

Il test di Papanicolaou € necessario se le donmesomo state mai sessualmente attive. Se I'esame e
fastidioso o difficile, i rischi di una sedazionevdno essere confrontati con i benefici (Palmer9)l9Ba
mammograms € suggerita sulla base dei programntapepolazione generale.

Appendice C — Sindrome di Rett
Definizione

La sindrome di Rett &€ una malattia genetica raeactipisce quasi esclusivamente le femmine e sifesda

tra il primo e il secondo anno di vita. Le bambimescono senza evidenti situazioni di rischio: ceaope
circonferenza normali ed usualmente senza fantdigper la malattia. L’'andamento della malattia e
caratteristico ed € descritto in stadi:

- dopo un periodo preclinico paucisintomatico, imi#d primo stadio caratterizzato da arresto dello
sviluppo psicomotorio e della crescita (in partiel la curva dello sviluppo del cranio rallentaofialla
comparsa di una microcefalia acquisita);

- secondo stadio o della regressione precoce, ircampare un vero disturbo della relazione, un
comportamento di tipo autistico con disinteressei péochi e le persone, perdita del linguaggieresotipie
e disprassia manuale;

- nel terzo stadio si assiste al recupero delfa#®mne, mentre compaiono disturbi dell’apparato
scheletrico (osteoporosi e scoliosi), crisi epitbie, talora farmacoresistenti, atassia dell’'andat del
tronco, e disturbi del sistema nervoso autonomodistarbi respiratori, spesso importanti.

- Il quarto stadio & detto della regressione tardivsi caratterizza per la perdita della deambuhazi
(quando gia acquisita) ed un deterioramento corspiedino alla cachessia e compare solo nel 30% dei
casi.

L’andamento della malattia € molto variabile, cosime la precocita o meno della comparsa del quarto
stadio



Epidemiologia

La prevalenza e generalmente stimata di 1 casd@8001lfemmine con una distribuzione della malattia a
macchia di leopardo con zone ad alta incidenzae(ZRatt) di cui una identificata nella Toscana Nord
Occidentale.

Esordio

Oggi il sospetto diagnostico pud essere posto Begsardio della malattia (tra i 6 ed i 18 mesiia),
mentre la diagnosi di certezza e effettuata traraitgenetica molecolare (vari tipi di anomalie a@cadel
gene MECP2: duplicazioni, delezioni, mutazioni,rmdirma ex novo). Nel 10% dei casi la diagnosi, in
assenza di alterazioni geniche resta esclusivanwiniea. La variabilita € molto ampia e si distirggno
forme cliniche differenti: forma classica, frustariante congenita (Sindrome di Rolando), ad esocdn
convulsioni precosi (variante di Hanefeld, in dugéne coinvolto e il CDKLS5), variante maschile a&iante
Zappella a linguaggio conservato.

Presa in carico

Nella maggior parte dei casi dura tutta la vitapato complessa e deve tener conto di molti eleimedtin
particolare:

- Della prospettiva evolutivde disfunzioni specifiche della Rett, si inseaso in un organismo in via
di sviluppo e ne condizionano in permanenza lenzidita. | bisogni delle persone con sindrome ditR
caratteristici e peculiari per ogni fase di svilopsi possono definire e differenziare in base igercr
cronologici (etd) e qualitativi (tipologia ed eatidei sintomi).

- Dell’'ampia variabilita fenotipicache caratterizza la forma classica dalle varightrmai accettato che
le persone con sindrome di Rett possono miglioswstanzialmente la loro qualita di vita purché
usufruiscano di una presa in carico continuativengtiprofessionale ben coordinata, da un team che
comprende varie figure professionali (neuropsicld@atpsicologo, terapista, educatore ed altri niedic
specialisti, dall'ortopedico, al gastroenterologh¥ cooperano con la persona affetta e la sua liamig

Diagnosi precoce

Alla diagnosi clinica o sospetto diagnostico deggusre I'analisi di genetica molecolare del MECRRire
casi selezionati del CDKL5. La diagnosi e relatieate facile nel secondo stadio, molto piu complessa
all'esordio della malattia e nelle forme variariti passato spesso, e piu di recente ancora oggieste
bambine viene fatta la diagnosi di autismo). Auegdo e utile che il pediatra segnali rallentamelstio
sviluppo psicofisico allo specialista, ma che anglhaltri specialisti chiedano il supporto del @enRett nei
casi dubbi. La diagnosi di Sindrome di Rett dovesbbgi essere posta sin dal suo esordio e comureiize
prima fase della regressione precoce. Tuttaviegrandi recente, tale diagnosi pud essere postka ggima
volta solo in donne di eta avanzata e cio si spoegail fatto che si tratta di una malattia rarghe non tutti i
medici di base, né gli specialisti hanno familergton questo disturbo. Per la diagnosi esistortericri
internazionali di inclusione, di supporto e di es@bne. Criteri anamnestici e clinici e scale dutazione
(clinical score di Julu ed Engerstrom; RARS, scdiavalutazione per la sindrome di Rett, scale di
valutazione per la disprassia) consentono di foaneula diagnosi della forma clinica e della grawtai
impostare un piano di intervento globale che cdmged professionisti, la scuola e la famiglia chevel
essere adeguatamente supportata. Esami utili ossertenel percorso diagnostico terapeutico possono
essere: EEG, EEG dinamico, ECG ed holter cardiBotenziali evocati acustici; Neuroscopio basattasul
valutazione contemporanea e videoregistrata di EEG(, P02, PC02 transcutanea; Respirazione con
analisi computerizzata simultanea dei parametrdioegspiratori e del tono vagale, per meglio deéini
alcuni aspetti cardiorespiratori; Valutazione enaga@metrica; Valutazione dietetica in caso di badsid;
Densitometria ossea; Ricostruzione albero genealpdfalutazione gastroenterologica per RGE e stipsi
Ecografia addominale; Valutazione fisioterapicatWazione protesi e ausili

Percorso terapeutico



Rappresenta un caposaldo dell’intervento integnatdtiprofessionale in quanto permette di disporire d
insegnanti specializzati in grado di creare in ogoiiola spazi e momenti strutturati, dove potereagi
utilizzando alcune tecniche specifiche.

Rete Toscana

E organizzata attorno a due centri:
a) Centro di Riferimento Regionale (CRR) per ladgame di Rett - Azienda USL della Versilia.
b) Divisione di Neuropsichiatria Infantile dell’Osgale Le Scotte di Siena | compiti dei Centri sono:

1. Coordinare, in collaborazione con i Centri dd apecializzazione, la formazione di base unit@ria
professionisti dei gruppi interdisciplinari aziefiddella Regione e organizzare corsi di formazisoetemi
specifici;

2. Definire gli standards minimi delle indagini réthe, neurofisiologiche e neurobiologiche (in
particolare quelle genetiche e metaboliche) e iddare i luoghi dove tali indagini possono esseegaite;

3. Fornire un aggiornamento continuo ai professibnsulle nuove conoscenze nell’'ambito
terapeutico;

4. Collaborare per la definizione, relativamentdi agpetti specifici della sindrome di Rett, delle
politiche d'integrazione scolastica con I'Ufficicdkastico Regionale e la Direzione Generale Pablbtic
formative, beni e attivita culturali della Regiohescana;

5. Collaborazione e verifica dellimmissione dai negistro regionale (RTMR);

6. Partecipa alla programmazione delle struttunepteutico-abilitative presenti sul territorio
regionale;

7. Creazione di un centro di documentazione perntane



