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Prefazione

Innovazione, ricerca, collaborazione e resilienza: sono questi, in sintesi, i
presupposti per poter contrastare l'atrofia muscolare spinale (SMA), una
malattia genetica neuromuscolare rara, caratterizzata da degenerazione
dei motoneuroni del midollo spinale e del tronco encefalico, che si traduce
in una grave e progressiva atrofia e debolezza muscolare, con una storia
naturale caratterizzata da declino costante delle funzioni motorie acqui-
site. Nella forma piu severa i neonati o bambini affetti non raggiungono la
capacita di sedersi o girarsi in modo autonomo ed hanno un’aspettativa di
vita molto ridotta, inferiore ai due anni senza supporto respiratorio. Le
forme meno severe possono comunque comportare significativa disabilita
e severa debolezza muscolare. I pazienti affetti da SMA possono manife-
stare anche gravi complicanze respiratorie, gastrointestinali e ortopediche.

Dai neurologi ai neuropsichiatri infantili, dalle direzioni ospeda-
liere ai farmacisti del Servizio sanitario nazionale, dai rappresentanti delle
istituzioni alle associazioni pazienti, tra tutti ¢ diffusa la consapevolezza
che nella lotta a questa patologia si debbano mettere al centro il paziente
¢ la sua famiglia.

Proprio per rispondere a questa esigenza, € nato lo Spinal Muscular
Atrophy Management Lab (SMALab), il nuovo progetto frutto della col-
laborazione ormai consolidata tra Biogen Italia ¢ SDA Bocconi, che ha
gia visto il successo del laboratorio dedicato alla sclerosi multipla, MSM
Lab, nato nel 2013.

L'obiettivo ¢ quello di mettere al servizio dei pazienti e delle loro
famiglie tutta la conoscenza, la competenza e l'innovazione scientifica at-
tualmente disponibili per combattere I'atrofia muscolare spinale; che poi
¢ da sempre la mission di Biogen, azienda leader nel settore delle biotec-
nologie, impegnata a sviluppare terapie innovative dedicate a pazienti af-
fetti da gravi malattie neurologiche, autoimmuni e rare.

Nel biennio appena concluso, SMALab si ¢ impegnato ad offrire
iniziative e spunti di analisi e riflessione verso un portafoglio di tematiche
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centrali per pazienti, professionisti e istituzioni su una patologia com-
plessa che necessita un approccio non solo multispecialistico, ma anche
multiprofessionale e multidisciplinare attraverso proposte concrete.

I successi di SMALab e di MSMLab, sono una chiara dimostra-
zione che il percorso intrapreso ¢ quello giusto e spingono Biogen a con-
tinuare a favorire il confronto tra diverse professionalita, condividere espe-
rienze, trovare risposte comuni e, infine, migliorare la gestione dei percorsi
di diagnosi e cura, in un’ottica di collaborazione mirata al miglioramento
della vita dei pazienti.

Giuseppe Banfi
Amministratore delegato
Biogen Italia



1. Spinal Muscular Atrophy Management Lab

di Lucia Ferrara e Valeria D. Tozzi

1.1 L’innovazione non ¢ mai solo terapeutica: il perché di un laboratorio di
management

1.1.1 Cosa é la SMA?

L’Atrofia Muscolare Spinale (Spinal Muscular Atrophy - SMA) ¢ una malattia
neuromuscolare genetica rara' caratterizzata da una precoce degenerazione dei
motoneuroni spinali che comporta una progressiva atrofia muscolare ¢ debo-
lezza muscolare associata ad ipotonia. La SMA ha un’incidenza pari a circa 1
caso su 10.000 nati vivi (Ogino et al. 2002; Sugarman et al. 2012), ma rappre-
senta la principale causa di morte congenita infantile (Minifio, Xu, e Kochanek
2010) e le seconda piu frequente malattia autosomica recessiva dopo la fibrosi
cistica (Ogino et al. 2002). 11 Registro Nazionale Malattie Rare (RNMR), ri-
porta al 31.12.2016, 918 casi di SMA (codice di esenzione RFG050) segnalati
dalle Regioni italiane, per una prevalenza di 0,16 casi su 10.000 abitanti (Taru-
scio et al. 2017).

La manifestazione tipica della SMA ¢ caratterizzata da un progressivo in-
debolimento dell’apparato muscolare, in forme di ipotonia, paralisi e atrofia
muscolare (D’Amico et al. 2011). Lo spettro clinico varia da una malattia ad
alta mortalita neonatale ed infantile fino all’insorgenza in eta adulta con debo-
lezza moderata. Esistono, infatti, quattro forme tipiche di SMA, distinte in base

" In Europa vengono considerate malattie rare (MR) un ampio gruppo di patologie caratterizzate dalla bassa e
bassissima prevalenza nella popolazione generale: non superiore a 5 casi su 10.000 abitanti nel caso di malattie
rare ed inferiore a 1 su 100.000 per quelle ultrarare. Tale criterio & stato adottato per la prima volta con la
Decisione 1259/99/CE del Parlamento Europeo, ed € stato recepito negli atti europei successivi e dai Paesi
membri che hanno adottato le direttive comunitarie. In Italia, il criterio della prevalenza & stato adottato con il DM
279/2001.
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al livello di compromissione dei motoneuroni rispetto alla presenza del gene
SMNI1 e, di conseguenza, in base al grado di compromissione dell’apparato mu-
scolare e respiratorio: la SMAT1, una forma grave o subacuta che esordisce nei
primi 6 mesi di vita con evoluzione letale entro due anni di vita e con un picco
di mortalita attorno agli 8/9 mesi di vita; la SMAZ2, una forma ad andamento
essenzialmente cronico, con bambini che non arrivano a camminare € sono co-
stretti alla posizione seduta; la SMA3 una forma cronica che colpisce il bambino
quando inizia a camminare o quando gia cammina, entro i 3 anni di eta
(SMA3a) o dopo i 3 anni di vita (SMA3D); e infine, una forma adulta che se
insorge dopo i 18 anni viene definita come SMA4 (Barnini 2018).

1.1.2 Innovazione terapeutica e manageriale

Negli ultimi anni si ¢ assistito ad un cambiamento importante nella storia natu-
rale della malattia: se in passato la patologia era progressiva e le uniche cure
erano di tipo palliativo, di recente la ricerca medico-scientifica ha fatto impor-
tanti progressi, rendendo disponibili dapprima terapie mirate al controllo della
sintomatologia e, successivamente, sviluppando nuove terapie in grado di inter-
venire per preservare la sopravvivenza dei motoneuroni. Tra queste, vi ¢ una
terapia intratecale somministrata direttamente nel canale spinale che va gestita
in sicurezza e in setting specializzati da parte di un medico esperto nell’esecu-
zione di questa procedura, in compresenza con altri professionisti quali aneste-
sisti rianimatori per sedare il paziente. La necessita, pertanto, di mettere in opera
la disponibilita e la somministrazione del farmaco ha rappresentato una straor-
dinaria opportunita di miglioramento della funzione motoria, della sintomato-
logia e del quadro clinico dei soggetti colpiti da SMA, ma al tempo stesso ha
richiesto con urgenza I’identificazione degli specialisti ¢ dei cosiddetti centri di
riferimento per la somministrazione, dei protocolli di trattamento e di compila-
zione dei registri, di presa in carico multidisciplinare e multiprofessionale per
garantire efficacia ed efficienza del piano assistenziale.

Competenze specialistiche e distintive sulla malattia, procedure com-
plesse, che richiedono setting sicuri ¢ multiprofessionalita sono i requisiti per
garantire i livelli di qualita specialistica. Organizzare e gestire questo modello di
cura richiede formule specifiche perché intorno alla terapia occorre che si
“muova” una rete di servizi che sostenga il paziente e la sua famiglia.

Oltre alle opportunita connesse con I'innovazione terapeutica, importanti
cambiamenti nella storia naturale della patologia sono stati introdotti con la
pubblicazione delle linee guida relative agli standard di cura per la SMA, prima
nel 2007 da parte di Treat-NMD ( Treat-MND Neuromuscular network 2007 ) e
successivamente aggiornate nel 2017 (Finkel et al. 2018; Mercuri et al. 2018).

10



Spinal Muscular Atrophy Management Lab

Gli standard di cura hanno fornito delle raccomandazioni importanti sulla ne-
cessita di una presa in carico continuativa, con un approccio multidisciplinare e
inclusivo, socio-sanitario e sociale, non solo nei centri dedicati alle malattie neu-
romuscolari ma anche a livello locale, dando indicazioni ai medici di medicina
generale (MMG) e pediatri di libera scelta (PLS) e alle famiglie su come miglio-
rare degli aspetti clinici relativi alla malattia. Tali raccomandazioni hanno in-
trodotto anche 'importanza di monitorare alcuni aspetti della patologia stessa
di natura respiratoria, ortopedica e nutrizionale al fine di prevenire I'insorgenza
di alcune complicanze.

1.1.3 La SM A come paradigma di ragionamento e di gestione delle patologie
rare

La SMA, come moltissime patologie rare, ¢ complessa perché non abbiamo
tutte le informazioni per arrivare a omogenizzare le conoscenze ¢ i modelli di
cura e perché ¢ in corso un’evoluzione rilevante nella gestione della malattia in-
dotta dalle terapie. Osservare cosa accade all’interno del sistema delle cure tra
regioni diverse in Italia e analizzare i processi di cambiamento in corso, rappre-
senta un’opportunita non solo per approfondire il “mondo” della SMA, ma an-
che per fornire un contributo alla gestione di altre malattie rare che riguardano
adulti e bambini e che saranno o sono rivoluzionate dall’avvento di nuove tera-
pie. La SMA ¢ quindi paradigmatica rispetto alle questioni e agli elementi im-
prescindibili e distintivi che caratterizzano piu in generale la gestione delle con-
dizioni patologiche rare:

e come molte patologie rare, la persona affetta da SMA ¢ portatrice di
bisogni molteplici e richiede al sistema sanitario una capacita di “presa
in carico” integrata e complessiva che abbia come punto di riferimento
la patologia principale ma al tempo stesso un governo del percorso cli-
nico e terapeutico specialistico e multi-disciplinare che varia in funzione
delle diverse forme, dell’eta e delle specifiche condizioni € comorbidita
che possono presentarsi. La SMA stimola quindi la formazione di nuovi
modelli di organizzazione assistenziale caratterizzati dalla capacita di
identificare 1 bisogni attuali e futuri e di organizzare gli interventi assi-
stenziali da parte dei diversi professionisti.

e Poiché gli ambiti di conoscenza sull’evoluzione delle patologie ¢ delle tera-
pie sono in continua evoluzione, lavorare nell’ambito delle malattie rare
(MR) esige una forte integrazione “verticale” tra ricerca, assistenza e forma-
zione. Quest’attivita di ricerca e assistenza ¢ perseguibile solo attraverso

11
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centri di expertise, interpretati come nodi di accumulo delle conoscenze, che
operano anche in aziende capaci di organizzare e gestire la ricerca.

e Il percorso assistenziale del malato raro e del paziente con SMA richiede
altresi una integrazione orizzontale con il territorio per preservare la presa
in carico continuativa. Oltre al follow up specialistico il paziente necessita
di una continua assistenza riabilitativa e/o socio-sanitaria spesso erogata
a domicilio o comunque in prossimita della residenza. Risulta quindi
centrale governare la transizione del paziente tra ospedale e territorio
nonché coordinare I'intera filiera dei servizi specialistici ¢ territoriali. Si
tratta dell’esplicitazione dei setting assistenziali, dei tempi tra le fasi di
malattia, dei sistemi di coordinamento con il territorio, dei modelli di
transitional care, che devono essere calibrati rispetto alla rete di offerta
regionale, alla configurazione istituzionale e organizzativa che le aziende
sanitarie hanno e alle specificita di ogni caso clinico.

e A livello nazionale, le MR rappresentano I'ambito di normazione del
governo clinico piu capillare, se paragonato ad altre discipline e aree cli-
niche. Solo per le MR, infatti, tutte le Regioni si sono dotate di una rete
regionale deliberata, che identifica i centri di riferimento regionali (pre-
sidi) e le modalita di assolvimento del debito informativo verso il regi-
stro regionale e/o verso il registro nazionale per le MR (Morando,
Ferrara e Tozzi 2017). Se I'identificazione dei Centri di riferimento ¢ il
core delle reti regionali per le MR, manca tuttavia una definizione cen-
trata sul percorso del paziente e sulla presa in carico, in una logica di
integrazione. In particolare, manca una esplicita definizione degli altri
nodi coinvolti nella rete, dei professionisti e dei setting assistenziali. An-
che per la SMA le reti si limitano a identificare i centri/presidi compe-
tenti per ogni Regione nella gestione della patologia. L’ingresso delle
nuove opportunita terapeutiche e la presenza di una Determina AIFA?
che vincola I'identificazione dei centri prescrittori e la compilazione del
registro ha creato un po’ di confusione rispetto ad ogni interpretazione
nelle maglie del governo clinico-terapeutico e assistenziale del percorso
del malato. Le Regioni hanno, infatti, identificato i Centri prescrittori
con modalita eterogenee: sebbene quasi sempre le Regioni abbiano rico-
nosciuto come Centri prescrittori alcuni Centri gia identificati come pre-
sidi di riferimento per la SMA, in realta questa coincidenza non ¢ stata
spesso supportata da un coordinamento e valutazione congiunta, a li-
vello regionale, tra gli uffici competenti per la governance dei farmaci
(responsabili di identificare i centri prescrittori) e gli enti di coordina-
mento/governance delle reti MR.

2 Determina AIFA n. 1611/2017 pubblicata nella Gazzetta Ufficiale n. 226 del 27 settembre 2017
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e Infine, le politiche sanitarie sulle MR si sono da sempre caratterizzate
per ’adozione di una prospettiva multistakeholder. 11 coinvolgimento at-
tivo (empowerment) del paziente e della famiglia attraverso le associa-
zioni ¢ fondamentale per conoscere la patologia rara e attivare un buon
livello di assistenza. Come dimostra anche 1’esperienza comunitaria, le
policy sulle MR sono state in qualche modo pioniere e anticipatorie nel
riconoscere il ruolo dell’expertise dei pazienti e dei familiari. L’espe-
rienza della SMA ¢ un ottimo esempio di come la presa in carico del
paziente comporta un ruolo fondamentale del paziente ¢ della famiglia.

1.2 Lo SMALab: il contenuto e il formato

Lo Spinal Muscular Atrophy Management Lab (di seguito “SMALab”) si inse-
risce in una partnership di lungo corso tra SDA Bocconi e Biogen avviata nel
2013 con il Multiple Sclerosis Management Lab (MSMLab). La prima espe-
rienza di Laboratorio, infatti, ha messo al centro la gestione delle Sclerosi Mul-
tipla (SM) e la necessita di sviluppare modelli integrati di presa in carico allineati
con ’evoluzione del quadro sindromico e quindi delle opportunita terapeutiche.

Lo SMALab prosegue tale collaborazione estendendola al mondo della
rarita e mira a creare una community ampia ed eterogenea di portatori di inte-
resse coinvolti nella promozione della qualita delle cure per la SMA attraverso
I’evoluzione dei modelli istituzionali, organizzativi e gestionali delle cure.

I modelli organizzativi e i reali fabbisogni di cura e assistenza che contrad-
distinguono I’ambito delle MR e della SMA presentati nel paragrafo precedente
rendono, infatti, altamente sfidante ogni progettualita, a partire da una pun-
tuale ricognizione delle strutture d’offerta e dei criteri di accreditamento delle
competenze e dei centri di riferimento. In questa direzione, il formato del labo-
ratorio di management nasce dalla volonta di creare una comunita di professio-
nisti, 0 meglio una comunita di pratica, su scala nazionale che ¢ chiamata con-
tinuamente a confrontarsi e interagire con i ricercatori e docenti SDA Bocconi
su alcune questioni centrali nella presa in carico dei pazienti con SMA e, piu in
generale, con patologie rare.

Il Lab organizza tra linee di attivita che raccolgono un ampio portafoglio
di temi centrali per pazienti, professionisti e istituzioni:

e i workshop tematici in cui si mettono a confronto i diversi professionisti
su casi empirici € su questioni aperte relativamente all’organizzazione dei
servizi dedicati alla gestione dei pazienti con SMA e al ruolo dei profes-
sionisti all’interno dei contesti aziendali in cambiamento. I workshop
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sono organizzati secondo il formato della discussione aperta su questioni
chiave, processi in essere nel sistema o evidenze dalle attivita di ricerca;

e la ricerca sul campo, in continuita di contenuti con i workshop tematici
mira ad approfondire quali sono le configurazioni specifiche dei Centri
partecipanti al Lab ed ¢ sviluppata con il supporto dei partecipanti alla
comunita di pratica. Ogni attivita di ricerca adotta metodologie di ri-
cerca miste, selezionate in base all’oggetto di osservazione e all’obiettivo
di analisi;

¢ infine, attivita di divulgazione, attraverso la pubblicazione al termine
di ogni edizione, dei risultati delle attivita di ricerca condotte.

Al termine di ogni edizione, infine, ¢ organizzato un Research day che appre-
senta un momento di confronto e di riflessione tra la comunita professionale,
afferente sia alla rete dei centri di cura per la SMA che ad altri centri e laboratori
ad alta specializzazione, i docenti SDA Bocconi e le istituzioni sulle dimensioni
manageriali e gli strumenti per migliorare i percorsi di presa in carico dei pa-
zienti con SMA. Durante ’evento sono presentati e discussi i risultati delle atti-
vita di ricerca.

1.3 SMALab: le attivita svolte nel corso della prima edizione 2018-2020

La prima edizione dello SMALab ha avuto 'obiettivo di esplorare la rete di
offerta dei centri SMA e di inquadrare alcuni temi di management dei servizi
per la presa in carico della SMA nel quadro delle trasformazioni del sistema
delle cure. A partire dal 2018 il Lab ha realizzato le seguenti linee di attivita:

e 1 workshop tematici trattando ragionamenti di ordine generale hanno

consentito di costruire un quadro di premesse decisionali per affrontare

le questioni che gravitano intorno ai sistemi di tutela della salute per 1

pazienti con SMA. Il primo percorso ha toccato, infatti, temi di general

management focalizzando I’attenzione su alcune questioni di particolare

rilievo quali per esempio, i cambiamenti del sistema sanitario nazionale

e regionale, i modelli di rete regionale per le MR e di organizzazione dei

Centri per la SMA, il budget, gli indicatori delle performance, i modelli

multidisciplinari.

e Le attivita di ricerca sono state sviluppate con il supporto dei parteci-
panti alla comunita di pratica. Sono state realizzate tre linee di ricerca:

o Nel 2018 ¢ stata effettuata una ricognizione dell’offerta, delle

strutture e dotazioni dei Centri dedicati alla SMA a livello nazio-

nale volta a conoscere I’organizzazione del lavoro e gli strumenti
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di management all’interno delle realta aziendali in cui operano i
partecipanti ai workshop. La rilevazione ¢ stata effettuata tramite
una survey online somministrata a tutti i partecipanti al Lab.

o Nel 2019 I'analisi ha approfondito il modello di collaborazione
multi-disciplinare e multi-professionale adottato dal Centro
SMA, attraverso I'esplicitazione dei ruoli, degli strumenti e delle
finalita che connotano la gestione della SMA, in modo inte-
grato, sia all’interno dei centri di riferimento che rispetto al per-
corso continuativo del paziente. La rilevazione ¢ stata effettuata
tramite la somministrazione a tutti i partecipanti al Lab di una
seconda survey online.

o Nel 2020 alla Iuce dell’emergenza Covid-19 che ha costretto
molti contesti aziendali a rivedere il modello di presa in carico
dei pazienti, I’attivita di ricerca ha riguardato I’analisi di cosa ¢
accaduto nelle diverse fasi della pandemia alla gestione dei pa-
zienti con SMA. L’analisi ha adottato la metodologia dei casi
multipli (Yin 2013). Nello specifico ¢ stato costruito un cam-
pione di convenienza e sono stati selezionati alcuni casi studio
secondo una logica di massimizzazione delle differenze in rela-
zione a diversi criteri: 1) appartenenza a diversi contesti regio-
nali, sono stati infatti osservati 6 contesti regionali (Campania,
Lazio, Lombardia, Puglia, Sicilia e Toscana); ii) natura e tipolo-
gia di azienda’®; ii) esperienza rispetto allo sviluppo di modelli di
presa in carico dei pazienti con MR.

Per ciascun caso sono state condotte delle interviste semi-strut-
turate volte ad approfondire: cosa ¢ accaduto durante ’emer-
genza alla presa in carico dei pazienti con MR e SMA; le scelte
specifiche di rete per garantire la continuita nella presa in carico
dei pazienti con MR; le scelte per proseguire con le attivita di
presa in carico e follow-up dei pazienti; e infine, le esternalita
positive e negative e le lessons learned dall’emergenza per inno-
vare 1 modelli di presa in carico dei pazienti con SMA.

Le interviste sono state condotte con referenti regionali delle reti
regionali MR, professionisti sanitari, Direzioni strategiche
aziendali e Associazione dei pazienti.

3 | casi aziendali analizzati sono Policlinico Universitario Agostino Gemelli, Centro NEMO Pediatrico; IRCCS
Ospedale Bambino Gesu di Roma; AOU Policlinico di Bari; AOU Meyer di Firenze; AORN Santobono Pausillipon
di Napoli; IRCCS Istituto Neurologico “Carlo Besta” di Milano.
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Sia nel 2018 che nel 2019 si ¢ proceduto a far convergere i temi dei workshop
tematici con le attivita di ricerca. Le figure 1.1, 1.2, 1.3 e 1.4 descrivono i work-
shop organizzati e le linee di attivita sviluppate a partire dal 2018.

Figura 1.1 Le attivita svolte nella prima edizione

2020

Research day

2019

Governo clinico e
multidisciplinarieta

2018

Stato dell’arte
su SSN e
trasformazioni
regioni e Aziende

Workshop
Workshop

Analisi dei modelli 8 Focus sull'attivita Cosa e accaduto alla
organizzativi e di 8 multidisciplinare | gestione dei pazienti
gestione delle Centri con SMA durante il
SMA Covid 19

Pubblicazione SMALab

52 Boecon

- COME LE
ORGANIZZAZIONI SI
28-29.05.2018 STRUTTURANO NELLA
GESTIONE DEL PAZIENTE
COME CAMBIA IL SSN E LE

POLITICHE DEL FARMACO B B e [
s

I workshop tematici e le attivita di ricerca nel primo anno si sono focalizzate
sull’analisi dei cambiamenti del SSN e sull’organizzazione dei Centri per la
SMA.
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Figura 1.3 | workshop tematici del 2019

. i [
504 Boceoni Biogen

L

18-19.11.2019

— STRATEGIAIN SANITA,

COMUNICAZIONE E
27-28.05.2019 ENGAGEMENTDEL
GOVERNO CLINICO E PAZIENTE

GESTIONE PER
PROCESSI NELLA SMA

I workshop tematici e le attivita di ricerca nel secondo anno si sono focalizzate
sui concetti del governo clinico e della gestione per processi nonché sui modelli
multidisciplinari per la presa in carico dei pazienti con SMA.

Figura 1.4 1 workshop tematici del 2020 e il Research day
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_’ Research day '

Nel 2020 ¢ stato organizzato un ulteriore workshop dedicato ai temi delle poli-
tiche del farmaco e ai meccanismi di finanziamento. Inoltre, a conclusione della
prima edizione, il Research day ha rappresentato un momento di confronto e di
riflessione in cui sono stati condivisi i risultati della ricerca e dei workshop con
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una platea composta da professionisti esperti della malattia, istituzioni regio-
nali, direzioni delle aziende sanitarie e associazioni pazienti.

Complessivamente la prima edizione dello SMALab ha visto il coinvolgi-
mento di 36 professionisti esperti nella presa in carico dei pazienti con SMA affe-
renti a 25 Aziende sanitarie in 12 Regioni Italiane. Una comunita professionale
vivace che, durante i 9 workshop, si ¢ confrontata e ha discusso costruttivamente
su come sono organizzati i cosiddetti “centri SMA™* che sotto la medesima eti-
chetta hanno organizzazioni diverse dei servizi. Si tratta di un campione abba-
stanza rappresentativo della realta nazionale: 1 27 Centri partecipanti al Lab oggi
rappresentano il 66% dei Centri identificati a livello nazionale per la prescrizione
e somministrazione della terapia, mentre al momento dell’avvio del Lab rappre-
sentavano quasi la totalita dei Centri identificati a livello nazionale. Si tratta in-
fatti di una comunita che cresce e che si sta sempre piu avvicinando allo SMALab.
La figura 1.5 riporta i Centri SMA che hanno partecipato alla prima edizione.

Figura 1.5 Aziende partecipanti alla prima edizione dello SMALab
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IRCCS Gaslini Bologna
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4 Per Centro si fa riferimento alle singole UO che hanno potere prescrittivo per la terapia della SMA
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Le considerazioni riportate nel proseguo del lavoro sono frutto delle osserva-
zioni trasversali emerse da: analisi desk delle configurazioni organizzative e isti-
tuzionali delle 27 Aziende partecipanti al Lab (effettuata sul 100% dei Centri);
analisi del modello organizzativo dei Centri SMA che hanno risposto alla prima
survey (58% dei Centri partecipanti al Lab pari all’83% delle Regioni); analisi
del modello multidisciplinare dei Centri SMA che hanno risposto alla seconda
survey (78% dei partecipanti al Lab pari al 92% delle Regioni); analisi dei casi
studio relativi alla presa in carico dei pazienti con SMA durante il Covid-19.

Figura 1.6 Aziende che hanno risposto alle due survey
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2. L’organizzazione dei “centri” per la SMA
di Lucia Ferrara e Valeria D. Tozzi

2.1 Il centro SMA quale esempio di unit di patologia

La specializzazione del sapere medico ha rappresentato un importante criterio
di progettazione sia delle responsabilita organizzative delle aziende sanitarie sia
dei servizi rivolti ai pazienti. Lo sviluppo di nuove conoscenze in campo medico
alimenta un fabbisogno crescente di livelli di specializzazione all’interno delle
aziende sanitarie. Detsky et al (2012) hanno identificato i tre fattori principali
delle progressive forme di specializzazione in medicina: i progressi della scienza
e della tecnologia sia di tipo diagnostico che terapeutico rappresentano il piu
noto e intuitivo driver di sviluppo, ad essi si associano le vocazioni (o preferenze)
dei professionisti che si appassionano a contenuti specifici intorno ai quali svi-
luppano competenze distintive e, infine, le questioni di ordine economico di tipo
tangibile (ad esempio, i redditi) o intangibile quale il potere legato al ruolo agito.

Esiste una sorta di riconoscibilita dei diversi domini che in medicina si
rifa alle discipline medico scientifiche che sono andate nel tempo, per tale ra-
gione, moltiplicandosi spesso per sottospecializzazioni o per ibridazione tra sa-
peri affini o complementari. Infatti, se nel 1960 negli USA c'erano solo 18 aree
specialistiche e una manciata di sottospecializzazioni, nel 2011 se ne contavano
158. I perimetri delle discipline medico scientifiche sono costantemente messi in
discussione, allargandosi quando accolgono nuovi contenuti di sapere o restrin-
gendosi quando “cedono” aree di contenuto. Il campo delle MR rappresenta un
cantiere di progressiva elaborazione di conoscenze, di pratiche e di tecnologie:
I’ampia numerosita delle condizioni rare (se ne stimano circa 7.000) e la ridotta
casistica dei target di riferimento (generalmente, le malattie rare hanno una pre-
valenza inferiore a 5 su 10.000 persone (Stalk et al. 2006) inducono una serie di
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peculiarita (Haendel et. al 2020). Esiste una questione di specializzazione «rela-
tiva» nella misura in cui le soglie e 1 volumi di attivita, che spesso consentono di
accumulare e mantenere le conoscenze specialistiche, devono essere calibrati ri-
spetto alla prevalenza e all’incidenza di ciascuna malattia. Inoltre la stima della
popolazione in carico richiede modelli di validazione specifici proprio in ragione
della scarsa diffusione delle conoscenze che ne permettono la diagnosi e la cura
(Ferreira et al. 2019). Ulteriore peculiarita, sta nella vocazione dei professionisti
che rappresenta ’elemento cardine delle forme di specializzazione: quasi mai si
osservano situazioni in cui ’agenda di un professionista ¢ totalmente dedicata
alla MR.

Altra questione relativa alla riconoscibilita del sapere specialistico ¢ legata
ai luoghi di cura e alle responsabilita organizzative. Soprattutto in passato, le
piu tradizionali discipline medico scientifiche hanno specializzato i luoghi di
cura, le risorse e le responsabilita organizzative. Si pensi alle unita operative
(UU.OO.) che rappresentano la disciplina all’interno del contesto aziendale ero-
gando servizi per la gestione delle malattie oggetto di studio, assorbendo risorse
ad hoc. Per lungo tempo la specializzazione dei saperi ha richiesto luoghi e ri-
sorse dedicate da impiegare nella risposta alle malattie a cui si rivolgeva la disci-
plina. E cosi all’evolvere della domanda di servizi, alimentata da specifici target
di popolazione, si rispondeva (e si risponde tuttora) moltiplicando le strutture
organizzative rappresentative della disciplina. Questa ¢ I'intuizione di fondo di
quelli che attualmente chiamiamo «centri».

In linea di massima, dietro il concetto di centro o unit di patologia vi sono
scelte di organizzazione del lavoro che mirano a integrare servizi con elevata
vocazione specialistica per migliorare I’efficacia degli interventi e I’efficienza dei
modelli erogativi (Tozzi et al. 2018). Dall’analisi della letteratura nazionale e
internazionale emergono alcuni elementi distintivi delle cosiddette Unit.

¢ fanno riferimento a una disciplina medico scientifica specifica pur ne-
cessitando di integrazioni importanti con altre specialita. Le breast unit,
lung unit, prostate unit rappresentano esempi paradigmatici di unit che
aggregano servizi oncologici ma anche discipline diverse (chirurgia e ra-
diologia, per esempio) allo scopo di presidiare ’outcome di un target di
popolazione affetto da una specifica patologia;

e siqualificano e si distinguono per volumi di attivita e soglie minime; esse
infatti puntano alla concentrazione della casistica migliorando la clinical
competence da parte di equipe dedicate (Jahmani et al. 2018) e le condi-
zioni di sicurezza;

e rappresentano forme di responsabilizzazione sul governo della filiera e
sulla gestione delle interdipendenze tra i servizi per rispondere ai bisogni
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di diagnosi, terapia e follow-up. La capacita di governo della filiera puo
essere espressa da vere e proprie responsabilita organizzative (per esem-
pio unita operative semplici o complesse) o piu frequentemente da mo-
delli di coordinamento funzionale e piu tipicamente professionale
(Ferrara et al. 2020);

e puntano su forme di specializzazione delle competenze e degli asset: i
professionisti possono essere completamente dedicati alla cura di una
determinata condizione di salute o avere una sorta di vocazione prefe-
renziale ma non esclusiva; dall’altra parte gli asset e i setting assistenziali
(aree di degenza, ambulatoriali, ecc.) possono essere organizzati € mo-
dulati al fine di garantire la ricerca della massima appropriatezza ed ef-
ficienza nel loro uso (sala operatoria, posti letto ecc.);

e attivano modelli multidisciplinari e forme di allineamento professionale
(rappresentate spesso dai PDTA, dalle discussioni multidisciplinari, dal
case management) per allineare le prospettive in primo luogo cliniche tra
specialisti (Karamitri et al. 2017);

e tutelano la fruibilita delle cure grazie a formule di servizio esplicite e de-
dicate pensate per i bisogni specifici delle popolazioni a cui si rivolgono
(Cook et al. 2014).

Le prime forme di unit nacquero sugli interventi di emergenza o di tipo «salva-
vita» e molti sono i contributi che testimoniano la preferibilita della tripletta di
specializzazione: competenze, asset e responsabilita organizzative. Pronovost et
al. (2002) dimostrarono che gli esiti in pazienti gravemente malati erano migliori
grazie ad unita di terapia intensiva con personale specializzato sempre presente
che in modelli di cura e competenze non specialistiche: la differenza in termini
di mortalita erano tra il 30% e il 40%. Anche in questo caso, il mondo delle MR
esprime la sua singolarita: a fronte dei ridotti volumi e delle vocazioni «relative»,
i luoghi ad essa dedicati sono spesso quelli condivisi per la cura di altre malattie
e anche le responsabilita organizzative aziendali non sono dedicate alla malattia.
Quindi, occorre ponderare il concetto di specializzazione e porre al centro la
formula di servizio che il centro (o la unit) organizza in ragione dei fabbisogni
specifici del suo target d popolazione. Il concetto di formula di servizio viene
qui ricondotta alla capacita del centro di “rifornirsi” delle competenze ¢ delle
risorse necessarie allo scopo di rispettare le migliori condizioni di efficacia e di
efficienza sia nella prospettiva del sistema che del singolo paziente.
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2.2 Il Concetto di unit di patologia per la SMA e il presidio dell’expertise
specialistica

Come anticipato, le unit di patologia per la rarita hanno alcune specificita che i
centri SMA rappresentano in modo chiaro e che verranno presentati nel seguito.
Nel presente contributo con I’accezione centro SMA si fa riferimento a:

o la presenza di un expertise clinico assistenziale rivolta ai pazienti affetti
da SMA anche in modo non esclusivo che legittimano il potere prescrit-
tivo riconosciuto;

e la presenza di asset (dagli spazi alle tecnologie) che afferiscono a una o
pit UU.OO. messi in campo per la gestione della malattia attraverso
una specifica formula di servizio;

e responsabilita organizzative di tipo funzionale (ad esempio, coordina-
menti) o strutturale (responsabilita di UO semplice o complessa) tagliata
sulla disciplina di riferimento (ad esempio, neurologia o neuropsichia-
tria) o sull’area di saperi e pratiche rivolte ai problemi neuromuscolari.

Di seguito si presentano i risultati delle attivita di ricerca condotte all’interno
dello SMALab riportando gli esiti della survey a cui hanno aderito i centri che
per primi sono entrati a far parte del laboratorio.

2.2.1 Forme di specializzazione “relative” delle competenze

Il Centro si caratterizza per la vocazione specialistica di uno o piu professionisti
in contesti che trattano anche altre patologie. In tutti i Centri osservati (100%),
sono identificati dei professionisti medici con una vocazione specialistica per la
SMA, si tratta tuttavia di forme di specializzazione “relative” e non esclusive
poiché nella maggior parte dei casi essi oltre a gestire tutta la coorte di persone
affette da SMA sono chiamati ad intervenire anche su altre patologie neuromu-
scolari che prevedono modelli clinico assistenziali assimilabili alla SMA.

Oltre al clinico di riferimento per la SMA, la figura 2.1 evidenzia, infatti,
peri 15 centri SMA che hanno risposto al questionario come nella maggior parte
dei casi tutti i professionisti dell’equipe che si occupa di SMA sono variamente
coinvolti nella gestione della malattia con le piu alte forme di specializzazione
da parte di infermieri e fisioterapisti.

Questi fenomeni sono largamente indotti dai piccoli numeri, nella misura
in cui non ¢ possibile immaginare di avere volumi di pazienti che spingono a
forme di specializzazione su singoli target.
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Figura 2.1 Forme di specializzazione dei professionisti nei Centri SMA
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2.2.3 Specializzazione per target di eta

I Centri SMA hanno una vocazione quasi esclusiva rispetto all’eta del paziente;
essi si caratterizzano in maniera quasi esclusiva per la presa in carico del bam-
bino o dell’adulto e I'identificazione dei Centri prescrittori ¢ effettuata a livello
regionale a seconda del target di eta. A fronte di uno sforzo di garantire conti-
nuita e ampiezza di risposta ai fabbisogni dei due target, le necessita di assistenza
sono sensibilmente diverse e richiedono I’attivazione di saperi disciplinari e com-
petenze distintive. Questo significa che la combinazione di saperi ¢ asset muta
in ragione dell’eta del paziente, richiedendo formule di servizio diverse (a titolo
esemplificativo, il ruolo dei genitori ¢ centrale nell’assistenza al bambino) e
spesso ancorano il centro SMA a discipline diverse.

La presa in carico della SMA avviene, infatti, in contesti che sviluppano
expertise specifiche a cavallo tra piu discipline: per ’adulto la disciplina di rife-
rimento prevalente € la Neurologia (75%), per il bambino, invece, il portafoglio
si allarga con Neurologia e Neuropsichiatria infantile che rappresentano circa il
60% delle realta osservate (Figura 2.2).
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Figura 2.2 Disciplina di riferimento del Centro SMA
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Nel 55,6% le UU.OQ. a cui si ancorano i centri SMA afferiscono ai dipartimenti
neurologici che in molti dei casi osservati integrano specialita principalmente
affini (neurologia, neuropsichiatria infantile, neuro-riabilitazione). L’afferenza
a un dipartimento inquadra le vocazioni delle UU.OO. e rappresenta un poten-
ziale strumento di coordinamento sia sugli elementi in comune nel caso di
UU.OO. affini che tra quelli interdipendenti nel caso di UU.OO. complemen-
tari. E chiara la possibilita di integrare i servizi legati alla terapia motoria nelle
configurazioni dipartimentali osservate.

In una percentuale importante di casi, ’'UU.OO. afferisce invece ad un
Dipartimento specialistico non neurologico, questo in particolare per i centri
che prendono in carico il target pediatrico (Tabella 2.1) che, come abbiamo vi-
sto, spaziano maggiormente rispetto alla disciplina che accoglie il centro.
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Tabella 2.1 Le relazioni strutturali con i Dipartimenti

Tipo di Dipartimento
Neurologico Non Neurologico
Cardiologia 100,00%
o
S Neurologia 84,60% 15,40%
£
@ < Neuropsichiatria infantile 40,00% 60,00%
==
5 ‘g Pediatria 100,00%
o=
g_é Terapia intensiva 100,00%
‘©
g 2 Neuro-riabilitazione 66,70% 33,30%
Totale 55,60% 44,40%

Se il mix di bisogni clinici, assistenziali, riabilitativi e sociali che caratterizzano
ciascuna fase mutano nel tempo, trattandosi di un percorso che copre l'intera
esistenza della persona malata, € necessario un coordinamento anche nei “pas-
saggi di testimone” tra Centri pediatrici e adulti senza soluzioni di continuita
per il paziente. Si tratta di elementi fondamentali per una risposta efficace che
vede il paziente costretto, spesso, a cambiare 1 propri riferimenti.

2.2.2 Specializzazione e piccoli numeri

Il tema dei volumi e delle soglie minime che caratterizza il dibattito sulle Unit di
patologia si scontra con i piccoli numeri che caratterizzano le patologie rare ¢
ultrarare. In nessuna delle realta analizzate, infatti, ¢ possibile osservare un case
mix esclusivamente dedicato alla malattia, in ragione dei numeri ridotti che la
caratterizzano. Nel 58% dei Centri analizzati il volume delle attivita complessive
delle UO dedicate alla SMA sul mix medio di attivita complessiva dell’UO ¢
<5% (Figura 2.3).
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Figura 2.3 Volume di attivita per la SMA/mix di attivita della U.O.

m Volume attivita SMA >10% = Volume attivita SMA 10-5% = Volume attivita SMA <5%

Note: L’analisi riguarda i Centri SMA che hanno risposto al questionario relativamente all’analisi organizzativa
dei Centri. Il volume di attivita & stato calcolato come il numero di attivita (di Ricovero Ordinario, Day Hospital,
Day Service) erogate dall’'U.O. tra il 1 gennaio 2017 e il 31 dicembre 2017 per pazienti con diagnosi principale o
secondaria di SMA (codici ICD9-CM 335.0 - MALATTIA DI WERDNIG-HOFFMANN, 335.10 - ATROFIA MU-
SCOLARE SPINALE, NON SPECIFICATA, 335.11 - MALATTIA DI KUGELBERG-WELANDER, 335.19 - ALTRE
ATROFIE MUSCOLARI SPINALI) sul totale delle attivita erogate dall’'U.O. nello stesso periodo di riferimento. |
dati sono forniti direttamente dalle U.O.

Dall’approfondimento dei 15 questionari raccolti sul modello organizzativo
delle UO dei Centri SMA (Figura 1.6) emerge un altro dato interessante (Figura
2.4): 1 3 grandi player con attivita per la SMA superiore al 10% si collocano in
grandi realta aziendali con un’ampia estensione dell’offerta di servizi (si pensi al
Policlinico Gemelli) o in Istituti di ricerca e cura con una vocazione specifica
(pediatrica). Si tratta di contesti che, anche grazie alla disponibilita di compe-
tenze ulteriori oltre a quelle del centro SMA, gli consentono di realizzare una
formula di servizio specifica e adatta al target prevalentemente pediatrico.

In particolare si segnala come si tratta di Centri con una expertise storica,
consolidata e che sono stati pionieri nell’innovazione clinica e terapeutica: 'Isti-
tuto Giannina Gaslini, I'Ospedale Pediatrico Bambino Gesu ¢ il Policlinico Ge-
melli (insieme con 'ASST Niguarda dove ha sede il centro Nemo Milano — di
cui non ¢ stato possibile recuperare i dati di attivita - e il Policlinico di Messina,
dove insiste il Centro Nemo Sud) sono stati i Centri sul territorio nazionale che
hanno avviato I’Expanded Access Program (EAP) per 1'uso del farmaco e pre-
sentano una grande attrattivita extra regionale. Si tratta di Centri SMA che met-
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tono a disposizione una serie di servizi di super specializzazione nella fase dia-
gnostica e terapeutica, oltre che il collegamento con attivita di ricerca e trial
clinici.

Figura 2.4 Volumi di attivita dei grandi player (>10%) (2017)
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Note: L’approfondimento riguarda i Centri SMA che hanno risposto al questionario relativamente all’analisi or-
ganizzativa dei Centri e con un volume di attivita per la SMA>10% dell'attivita complessiva della U.O. | dati sono
forniti direttamente dalle U.O.

Nelle diverse fasi della malattia il paziente, anche sul piano logistico, ha bisogno
di modelli ordinati di funzionamento in cui esistono delle forti integrazioni. La
SMA richiede standard di competenza specialistica che solo in “luoghi di accu-
mulo relativo”, quali sono i centri, possono essere prodotti e manutenuti. L’ opi-
nione di chi scrive € che sia la malattia ad essere complessa, al di 1a della terapia,
e la concentrazione della casistica rappresenta una condizione imprescindibile
di conoscenza e approfondimento di una malattia che in realta stiamo sco-
prendo a mano a mano che la sopravvivenza e la qualita di vita migliorano per
via delle terapie. Quali sono i servizi che occorre inglobare all’interno del centro
SMA? Sono quei servizi speciali di patologia, che caratterizzano la sua diagnosi
e la sua terapia; tutti quelli che possono essere condivisi con altre condizioni
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patologiche quali la riabilitazione o il supporto nutrizionale possono essere ge-
stiti all’interno della filiera piu prossima al paziente. Cruciale diventano le forme
di coordinamento e di integrazione prima professionale e poi organizzativa per
consentire al paziente di avere approcci coerenti tra gli interventi erogati dal
centro SMA e quelli a casa o nelle strutture di offerta vicino casa.

2.2.4 La crucialita dell’integrazione tra ricerca, assistenza e formazione

Un ulteriore elemento che emerge dell’analisi dei Centri SMA ¢ la natura istitu-
zionale dell’azienda e la diversificazione del portafoglio di servizi (Figura 2.5).
Nel 96% dei casi, i Centri SMA si collocano in Aziende ospedaliere, Aziende
ospedaliere universitarie o IRCCS, prevalentemente pubblici mentre 4 Centri
SMA sono collocati in strutture private accreditate.

Rispetto agli IRCCS si segnala che nella quasi totalita dei casi essi sono a
vocazione specialistica neurologica o pediatrica e fa eccezione il Policlinico di
Milano quale IRCCS generalista.

Figura 2.5 Classe di Azienda in cui sono collocati i Centri
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Il presidio delle competenze specialistiche avviene attraverso i processi di inte-
grazione tra ricerca, assistenza e formazione che nel 92% dei centri viene prati-
cato con sforzi e strumenti differenziati. Come dimostrato da altri contributi
sulla presa in carico delle MR e ultrarare in Italia (Morando et al. 2017), spesso
1 centri di competenza sono collocati in contesti a forte integrazione tra attivita
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di ricerca e assistenza, perché gli ambiti di conoscenza sull’evoluzione delle pa-
tologie e delle terapie sono in continua evoluzione ¢ rafforzati dall’expertise ac-
cumulata negli anni attraverso la casistica, nonché dalle competenze specifiche
da applicare nella diagnostica strumentale e nella medicina molecolare. Questa
attivita di ricerca e assistenza ¢ perseguibile solo attraverso centri di expertise
interpretati come nodi di accumulo delle conoscenze, che operano in aziende
capaci di organizzare ¢ gestire la ricerca ¢ di trasferirla nella pratica clinica.

2.2.4 Un’ampia interdipendenza tra profili professionali da organizzare in una
formula di servizio dedicata ai pazienti SM A

La presa in carico dei pazienti richiede un’ampia interdipendenza tra profili pro-
fessionali da organizzare, si osserva come ogni Centro attiva in media 10 figure
professionali tra pneumologo, infermiere, fisioterapista, nutrizionista e aneste-
sista (Figura 2.6).

Per 1 bambini, i cinque principali profili professionali che vengono attivati
sono: 1) fisioterapista nel 100% dei Centri; 2) pneumologo nel 91% dei Centri;
3) infermiere nel 91% dei Centri; 4) psicologo nel 82% dei Centri e 5) nutrizioni-
sta, anestesista, ortopedico ¢ pediatra ospedaliero nel 64% dei Centri.

Per gli adulti, i cinque principali profili professionali che vengono attivati
sono: 1) pneumologo nel 100%; 2) fisioterapista nel 91% dei Centri; 3) nutrizio-
nista e fisiatra nel 82% dei Centri; 4) infermiere nel 73% dei Centri e 5) cardio-
logo nel 64% dei Centri.

In generale, pneumologo, fisioterapista, infermiere, nutrizionista, fisiatra,
psicologo, anestesista e cardiologo sono attivati stabilmente in oltre il 50% dei
casi sia per i centri SMA rivolti ai bambini che in quelli rivolti agli adulti.

Si tratta di una filiera ampia di servizi e competenze che molto spesso si
ritrovano all’interno del perimetro di una sola azienda sanitaria, ma che tal-
volta, soprattutto nelle aziende a vocazione specialistica, si pensi a quelle a vo-
cazione neurologica, trovano nella rete clinica di territori provinciali o regionali
(o di sue partizioni) il perimetro per costruire sinergie € connessioni.
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Figura 2.6 Professionisti che partecipano stabilmente alla formula di

servizio
o o
S R
SN © S <
5 %% 27 .
s &9 5 8 Q
© . Q 0
S gy B Ed T
© o ¢ ) 2 O x 32X
E @ £ 5 . S8 m 2
3 -3 o X ®F . 8™~ 5 = x
T 3 IBsx 2 g5 £ :
o £ 5 S e g R “ 3 5w X © X
- O m X § o < QL s °© OIS
@ 3 S h 9 we o ERNT N BT ) =N X
2. B0 S Y3 Ez2Fve.,Y &
5 a2 N5 2 o w 5 n O X 5 m
em 3§ 500 L5 0o £ ng3h g O
T B W 2T © 0O = o .= ¥ o o)
b= o O O © = W 'n ° .~ = [
5 © c S5 E50 8 0 0 s 99 k)
z = <35O0 2a t S Hh O LT o
O = > [SEINS o D © =
k: cmipg s ccmisx
[ (@] =2 =N o < o 5 gq:)
R g TN o
58
LED & O
ael
s & |
BAMBINI ADULTI
H Pneumologo B Fisioterapista B Infermiere
B Nutrizionista M Fisiatra M Psicologo
M Anestesista H Cardiologo B Ortopedico
B Neuroradiologo M Pediatra

B Gastroenterologo

La presa in carico dei pazienti con SMA richiede quindi non solo numerose re-
lazioni multiprofessionali ma anche interdipendenze organizzative tra le
UU.OO. ele discipline a cui questi professionisti afferiscono: pneumologia, ane-
stesia e rianimazione, cardiologia e ortopedia. Si tratta delle U.O. a cui piu fre-
quentemente vengono inviati 1 pazienti con SMA o a cui piu frequentemente
vengono richieste delle consulenze per la gestione dei pazienti nella loro inte-
rezza (Figura 2.7). Si tratta di una ulteriore attestazione della necessita di orga-
nizzare relazioni professionali, organizzative e operative che permettano sia ai
professionisti di costruire legami stabili tra di loro supportando scelte professio-

nali reciproche che ai pazienti di entrare in una rete di servizi organizzata e or-
dinata.
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Figura 2.7 Interdipendenze organizzative
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2.3 Le tre configurazioni di riferimento dei Centri SMA

Di seguito si propone una generalizzazione dei modelli di organizzazione e ge-
stione dei centri SMA basato sull’ipotesi che il contesto di riferimento e le forme
di interazione tra le competenze specialistiche condizionino la formula di servi-
zio. Uno degli elementi che meglio consente di leggere la connessione tra com-
petenze e servizi € rappresentato dagli strumenti di integrazione usati: la gerar-
chia rappresenta uno strumento forte che si muove su piu livelli (le singole strut-
ture organizzative piuttosto che la stessa azienda) oppure la negoziazione di ac-
cordi espliciti (Alhaider et al. 2020; Peterson et al. 2019; Chan et al. 2006). Sulla
base dell’afferenza delle competenze necessarie per la gestione della SMA all’in-
terno del singolo centro, dell’azienda sanitaria in cui ¢ il centro o all’interno di
piu aziende sanitarie, sono state individuate tre fattispecie diverse (Figura 2.8).
Le competenze/discipline considerate sono: pneumologia, cardiologia, anestesia
e rianimazione, ortopedia (Figura 2.7).

Figura 2.8 Configurazioni di riferimento dei Centri SMA

Modello 1: Concentrazione fisica dei servizi
nella Unit/Centro

Modello 2: Funzionale Intra-aziendale

Modello 3: Rete Inter-aziendale

e Modello Concentrato: rappresenta I’'11% dei Centri SMA.
Nel primo modello I’elemento distintivo ¢ la concentrazione fisica dei
servizi per la presa in carico dei pazienti con SMA. Il centro SMA rap-
presenta una responsabilita organizzativa che consente di coordinare
anche attraverso la leva gerarchica, oltre alla neurologia/neuropsichia-
tria infantile, diverse specialita e professionisti per la presa in carico del
paziente con SMA, quali per esempio pneumologi e fisiatri. Si tratta di
un unicum che caratterizza i centri Nemo che rappresentano modelli di
gestione pubblico privato nati dai modelli di sperimentazione gestionale.
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In tutti i casi ’equipe che gestisce la SMA dedica ad essa piu del 50% del
tempo (medici, fisioterapisti, psicologi, infermieri) e I’attivazione di com-
petenze esterne al Centro avvengono usando i modelli operativi adottati
dall’azienda in cui il centro insiste e sono spesso ad essa contingenti.
Sono quindi esempi paradigmatici del modello concentrato il Centro
Clinico Nemo di Milano, il Centro Nemo del Policlinico Gemelli e il
Centro Nemo Sud del Policlinico di Messina.

Modello Funzionale Intra-aziendale che rappresenta il 70% dei Centri
SMA. Nel modello intra-aziendale le UU.OO. di cui il centro SMA ne-
cessita sono distribuite all’interno della medesima azienda tra diparti-
menti diversi ¢ la loro integrazione ¢ di tipo funzionale.

Oltre al personale medico, altri professionisti non medici afferiscono alla
U.O. (85% fisioterapisti, 38% nutrizionisti, 15% terapisti occupazionali)
ed esistono delle forme di specializzazione relativa dei professionisti: nel
90% dei casi sono identificati dei professionisti medici con una voca-
zione specialistica per la SMA, ma solo nel 54% dei centri, tali profes-
sionisti dedicano alla SMA oltre il 50% del loro tempo. In questo mo-
dello gli altri professionisti non medici (fisioterapisti, nutrizionisti, psi-
cologi, ecc.) che afferiscono al centro sono trasversali e si occupano delle
varie patologie neuromuscolari senza una vocazione specialistica.

Le principali competenze specialistiche (pneumologia, anestesia, orto-
pedia) che arricchiscono il portafoglio dei servizi per i pazienti con SMA
vengono reperite nel perimetro aziendale. Si tratta del tipico esempio di
U.O. di neurologia, neuropsichiatria infantile, pediatria, inserite all’in-
terno di una azienda in cui il paziente trova la risposta ai suoi bisogni di
salute piu ampi. Si tratta, quindi, di una comunita che condivide “le re-
gole del gioco” della medesima Azienda.

Rientrano in questo modello numerosi Centri SMA collocati in AOU,
AO, IRCCS a vocazione pediatrica. Il dettaglio dei Centri afferenti a
questo modello ¢ riportato in Figura 2.9. Nel modello intra-aziendale si
ritrova la maggiore eterogeneita: in esso confluiscono Centri molto di-
versi per volumi di attivita, dall’Ospedale Pediatrico Bambino Gesu con
un volume di attivita per la SMA pari al 43% dell’attivita del’'UO, ma
anche Centri con un numero molto limitato di pazienti in carico.
Modello a rete interaziendale: rappresenta il 19% dei Centri SMA.

I pazienti sono seguiti da unita organizzative appartenenti a piu aziende
sanitarie, le quali intervengono nella presa in carico del paziente in ma-
niera integrata, a seconda delle fasi del percorso e della complessita. In
questo modello 1 Centri SMA arricchiscono il loro portafoglio di com-
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petenze e contenuti specialistici al di la dei confini dell’azienda, co-
struendo accordi professionali o istituzionali con una rete di aziende con
le quali collaborano stabilmente.

Confluiscono in questo modello prevalentemente i Centri che si trovano
in aziende a vocazione neurologica, nel cui perimetro i pazienti trovano
tutte le risposte specialistiche connesse con la patologia prevalente, men-
tre le interdipendenze con gli altri servizi (es. pneumologia, cardiologia
ecc.), presenti negli altri nodi della rete, sono deliberatamente costruite e
monitorate.

Per questo modello non sono state reperite informazioni sui livelli di

specializzazione sulla malattia del personale.

Figura 2.9 La distribuzione dei Centri SMA nelle tre configurazioni
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2.3.1 L’ambulatorio di patologia nelle diverse configurazioni

Un altro elemento che distingue le tre configurazioni ¢ il concetto di ambulato-
rio dedicato alla patologia. Il concetto ¢ molto comune ma poi nella realta pre-
senta configurazioni operative molto differenti largamente riconducibili all’ar-
chetipo di centro e alla sua formula di servizio. Il concetto di ambulatorio di
patologia ¢ stato riletto osservando tre elementi:

o le forme di specializzazione dei professionisti: fa riferimento all’identifi-
cazione di professionisti che si rivolgono con uno sguardo specialistico
e con una vocazione preferenziale (ma relativa e non esclusiva) ad una
patologia e che dedicano una parte pitu 0 meno importante del loro wor-
king time alla sua gestione.

o Leforme di specializzazione delle agende: attiene all’organizzazione spe-
cialistica dell’offerta, la presenza di slot dedicati per fare in modo che
uno specialista con un determinato orientamento incontri il proprio tar-
get. Le agende dedicate consentono di allineare il professionista dedi-
cato con ’agenda dell’attivita ambulatoriale.

e Le forme di specializzazione dei luoghi di cura: fa riferimento all’identi-
ficazione di luoghi specifici per la presa in carico di uno specifico target
di pazienti e parte dal presupposto che la fisicita ha una rilevanza non
solo nella connessione tra i professionisti ma anche nella fruibilita dei
servizi da parte dei pazienti.

Le forme di specializzazione dei saperi e degli asset, in questo caso delle attivita
ambulatoriali, rispetto al target giocano ruoli differenti nelle tre configurazioni.
Nel modello concentrato, in generale, sono presenti sia forme di specializzazione
dei professionisti che delle agende e dei luoghi, questo ¢ facilitato sicuramente
dalla prossimita fisica dei vari professionisti che intervengono nella presa in ca-
rico dei pazienti. Nel modello intra-aziendale, ¢ molto forte la connessione tra
agende e professionisti delicati, meno frequente, anche se superiore al 50% dei
casi, la possibilita di avere dei luoghi fisici dedicati. Infine, nel modello a rete,
che supera i confini della singola azienda, oltre ad avere dei professionisti dedi-
cati all’'interno dell’ambulatorio ¢ molto piu difficile organizzare delle agende ¢
degli spazi dedicati alla gestione dei singoli target di pazienti in quanto questo
supera i1 confini della singola azienda stessa ¢ comporta la gestione di agende
condivise a livello interaziendale (Figura 2.10).
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Figura 2.10 Le forme di specializzazione dell’attivita ambulatoriale nelle
tre configurazioni
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2.3.2 Il contesto aziendale condiziona la configurazione di riferimento

Ciascun modello porta con sé una serie di vantaggi e svantaggi: le configurazioni
super specialistiche vanno molto in profondita nella gestione della patologia
prevalente, ma poi devono gestire (spesso con fatica) i processi di integrazione
con le altre specialita che completano il portafoglio dei servizi; allo stesso modo
1 Centri SMA del modello intra-aziendale che sono incardinati in aziende che
offrono la possibilita di avere accesso a moltissime specialita poi hanno bisogno
in qualche modo di presidiare maggiormente la dimensione “verticale” poiché
le forme di coordinamento funzionale si basano spesso sulla reciproca influenza
professionale.

Per ciascuna configurazione cambia sicuramente il mix e I’efficacia delle
diverse modalita di connessione (Figura 2.11) e ciascuna ¢ potenzialmente ca-
pace dei medesimi esiti per il paziente. Di seguito una serie di considerazione
sulle implicazioni di ogni archetipo:
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1 legami disciplinari rappresentano un collante forte per gli IRCCS a vo-
cazione monodisciplinare che spingono a forme di iperspecializzazione
su sotto insiemi di contenuti che caratterizzano la frontiera del suo do-
minio. Tale forza viene bilanciata dalla difficolta di rifornirsi di altre
specialita complementari nelle diverse fasi del percorso del paziente.

I legami professionali interdisciplinari che nascono quando nella pratica
ci si confronta fra piu professionisti che afferiscono a piu matrici disci-
plinari sono tra gli elementi di forza nei modelli intra-aziendali in cui i
Centri SMA possono attingere ad altre specialita all'interno dei contesti
aziendali plurispecialistici o anche nei contesti, per esempio regionali, in
cui ci sono delle reti strutturate di patologia.

I legami interaziendali che, infine, rappresentano uno strumento rile-
vante nelle configurazioni inter-aziendali ¢ nelle reti di patologia regio-
nali in cui la costruzione di accordi-quadro diventa la condizione per
realizzare dei “ponti” tra il Centro SMA incardinato in un nodo della
rete e le altre competenze di riferimento presenti in piu realta aziendali.
Il vantaggio sta nella possibilita di scegliere le competenze ritenute mi-
gliori nel “mercato” di riferimento non limitandosi alla disponibilita
aziendale. Lo svantaggio sta nella costruzione di tali accordi e nella loro
manutenzione.

Figura 2.11 | meccanismi di connessione attivabili nelle tre configurazioni

*Molto forti negli IRCCS a vocazione
monodisciplinare o nei dipartimenti a
vocazione specialistica

*Molto forti nei contesti aziendali
plurispecialistici e nelle forme di

( 0 g 5
Interdisciplinari coordinamento funzionali

*Rilevanti nei modello interaziendali e nelle
reti di patologia regionali
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2.3.3 1l governo della filiera nelle tre configurazioni

Gli strumenti che possono essere messi in campo a supporto degli sforzi di inte-
grazione tra i diversi attori nelle tre configurazioni possono essere molteplici:

e integrazione fisico-logistica, che corrisponde alla condivisione logistica
di dotazioni, spazi, risorse umane e tecnologia.

e integrazione organizzativa, che corrisponde alle condizioni di fruizione
di competenze (ad esempio attraverso modelli specifici di consulenza) da
parte dei clinici o dei servizi da parte dei pazienti (ad esempio, attraverso
percorsi di accesso o slot di prenotazione dedicati);

e integrazione operativa, che implica il coordinamento spazio-temporale
dell’azione, la riprogettazione della logistica dei processi di cura e assi-
stenza dal punto di vista dei tempi e dell’allocazione fisica delle varie
attivita (Lega 2016);

e integrazione professionale e clinica, che si esprime attraverso una pro-
gressiva condivisione di protocolli, linee guida o PDTA, definendo il
contenuto delle prestazioni, la sequenza delle stesse e 1 ruoli reciproci;

e integrazione informativa che attiene alla condivisione dei sistemi infor-
mativi aziendali, cartelle cliniche e dati.

Nel modello concentrato ¢ centrale il tema della fisicita, infatti ¢ per certi versi
un elemento insostituibile nel produrre tra i professionisti routine realmente in-
tegrate rispetto ai bisogni del paziente. Il governo della filiera ¢ garantito dagli
strumenti tipici della leva gerarchica, nella misura in cui i vari professionisti
fanno riferimento al medesimo soggetto, fino ai progetti di disease management
e ai percorsi dei pazienti che codificando la sequenza spazio-temporale degli in-
terventi rispetto a uno specifico problema di salute consentono conseguente-
mente di veicolare tale informazione ai diversi attori interagenti. Inoltre, la pre-
senza di sistemi operativi di U.O. permette di coordinare le attivita e organizzare
le agende di tutti i professionisti coinvolti.

Nel modello intra-aziendale, il fabbisogno di coordinamento tra le U.O.
della stessa azienda spesso si «appoggia» sugli strumenti aziendali ¢ non della
singola U.O. Si va dalle forme di allineamento piu tipicamente professionali,
come 1 PDTA, ai sistemi di gestione del personale, ai sistemi operativi aziendali
di gestione delle agende e delle consulenze, allo scambio di informazioni sulla
popolazione trattata.

Nel modello interaziendale, invece, il coordinamento necessita di accordi
specifici e formalizzati tra aziende basati su: percorsi inter-aziendali, gestione
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delle agende «incrociate», e PDTA per la gestione delle complementarieta pro-
fessionali. In questo caso, I'integrazione ¢ agevolata laddove si costruiscono ac-
cordi ed intese rispetto alla sequenza degli interventi specialistici che avvengono
a cavallo tra piu aziende, attraverso I’organizzazione delle agende e facendo in
modo che nell’attraversare una filiera di servizi sempre piu ampia sia comunque
garantita una connessione anche temporale tra i diversi interventi che non sia
dannosa né per la valutazione clinica né tantomeno per I'esperienza del paziente.
Si tratta di creare strumenti gestionali nuovi, capaci di “fare sintesi” tra quelli
pre esistenti nelle due aziende (dal sistema informativo a quello delle prenota-
zioni). In questo modello, piu che negli altri, gli strumenti piu frequenti a sup-
porto dell’allineamento professionale sono sempre quelli che afferiscono ai
PDTA.

2.4 L’accesso alle competenze specialistiche: 1a multidisciplinarieta

La presa in carico della SMA richiede un governo del percorso clinico ¢ tera-
peutico specialistico ¢ multi-disciplinare (Mercuri et al. 2018) che, come gia
estensivamente discusso, varia in funzione delle diverse forme, dell’eta e delle
specifiche condizioni e comorbidita che possono presentarsi. A seconda delle
diverse fasi di vita del paziente e delle sue diverse forme di espressione le princi-
pali discipline coinvolte comprendono la neurologia, la neuropsichiatria infan-
tile, la pediatria, la fisiatria ¢ la pneumologia. Questo implica la necessita per i
Centri SMA di organizzarsi secondo logiche ordinariamente multidisciplinari (e
non solo occasionalmente) (Morando et al. 2017), strutturando la discussione
in modo che possa prendervi parte lo specalista portatore delle competenze ne-
cessarie e prevedendo anche I'uso di modelli di teleconsulto che colleghino pro-
fessionisti operanti in sedi distinte.La presa in carico, come definito anche negli
standard di cura, richiede, inoltre, il coordinamento da parte di uno specialista,
in genere un neurologo o neuropsichiatra infantile, che funge da figura di riferi-
mento (clinical manager) essendo a conoscenza del decorso della malattia e dei
potenziali problemi (Mercuri et al. 2018). Questo permette di monitorare i vari
aspetti della malattia che sono parte della progressione della patologia e,
quando possibile di anticiparne I’evoluzione (Figura 2.12).

43



Archetipi organizzativi dei centri SMA

Figura 2.12 Approccio multidisciplinare nella SMA
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Cosa si intende per approccio multidisciplinare, tuttavia, puo variare a seconda
della patologia e dei modelli organizzativi. Un primo distinguo da fare ¢ tra di-
scussione multidisciplinare in assenza del paziente e valutazione multidiscipli-
nare in presenza del paziente. La prima accezione di multidisciplinarieta si con-
figura come una discussione tra piu professionisti a partire dai risultati di test e
dalle valutazioni effettuate sul paziente. Rientrano in questa prima accezione i
multidisciplinary team meeting (i tumor board di matrice oncologica). La seconda
accezione di multidisciplinarieta si configura come una valutazione tra due o piu
professionisti in occasione della visita con il paziente in presenza. La visita puo
essere collegiale ed in questo caso il modello multidisciplinare ¢ definito “conte-
stuale” mentre se il paziente vede singolarmente ciascun professionista, i quali
poi si coordinano per una valutazione congiunta si realizza il modello multidi-
sciplinare sequenziale (Bunnell et al. 2010). Nel modello sequenziale, quindi, il
paziente esegue una sequenza di prestazioni (visite, prestazioni diagnostiche,
ecc.) erogate da piu professionisti in sequenza. Tutti i vari professionisti coin-
volti forniscono le loro valutazioni che poi vengono messe insieme in occasioni
spontanee organizzate dai professionisti stessi o, nelle forme piu organizzate, da
un coordinatore. I professionisti generalmente non vedono i pazienti insieme,
ma comunicano tra di loro tra una visita e I'altra. La valutazione multidiscipli-
nare esita in un referto che riporta le attivita svolte e il piano terapeutico/di fol-
low up da seguire.
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Nel secondo modello, di tipo contestuale, i diversi professionisti coinvolti
nella valutazione vedono i pazienti contestualmente. In questo caso, nelle forme
piu organizzate, il team rivede le valutazioni in gruppo e valuta il paziente in-
sieme definendo un piano di trattamento condiviso per il paziente che viene ri-
portato nel referto condiviso.

I modelli multidisciplinari in presenza del paziente sia di tipo contestuale
che sequenziale esitano in vere proprie prestazioni erogative mentre quello della
discussione multidisciplinare rappresenta un modello di organizzazione del la-
voro e non un’attivita erogativa.

2.4.1 Le declinazioni della multidisciplinarieta nei diversi modelli

Tutte e tre le configurazioni di riferimento dei Centri SMA prevedono un’atti-
vita multidisciplinare per la SMA che ¢ prevalentemente intesa come valuta-
zione in presenza del paziente, mentre la discussione multidisciplinare in assenza
del paziente ¢ solitamente attivata ad hoc per i casi piu complessi, in alcune fasi
specifiche del percorso e in generale prevede un confronto tra due specialisti,
raramente in un gruppo piu allargato.

La valutazione multidisciplinare si inserisce in tutte le fasi del percorso,
ma prevalentemente nella fase di follow-up (Figura 2.13). Esistono alcune diffe-
renze tra gli archetipi. Nel modello concentrato la valutazione ¢ organizzata in
maniera ordinariamente multidisciplinare in almeno il 67% dei casi in tutte le
fasi, con picchi che raggiungono il 100% in particolare nella fase di diagnosi e
follow-up. Nel modello intra-aziendale I’approccio multidisciplinare caratte-
rizza prevalentemente le fasi di terapia e follow up, rispettivamente nel 69% dei
casi e nel 92% dei casi, mentre ¢ meno frequente nella prima valutazione e nella
fase di diagnosi. Nel terzo modello, inter-aziendale, la multidisciplinarieta ¢ la
modalita ordinaria di lavoro nella fase di trattamento e follow-up, molto piu
rara nella fase di diagnosi e ancora meno nella prima valutazione. La concen-
trazione fisica dei professionisti all’interno della stessa UO o nel perimetro
aziendale ¢ sicuramente un fattore facilitante degli scambi professionali anche
nelle prime fasi di valutazione del paziente. Di contro organizzare I’attivita mul-
tidisciplinare nel modello interaziendale richiede I’attivazione di strumenti € mo-
menti strutturati di confronto.
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Figura 2.13 Fasi del percorso in cui si inserisce Pattivita multidisciplinare
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A seconda della configurazione Iattivita multidisciplinare ¢ intesa come prevalen-
temente contestuale nel modello concentrato, prevalentemente sequenziale in
quello intra-aziendale, mentre esclusivamente sequenziale in quello inter-aziendale.
Ancora una volta la prossimita fisica e la disponibilita dei professionisti e dei servizi
nel perimetro organizzativo dell’'UO o dell’Azienda sono elementi che incidono sul
modello di multidisciplinarieta che i diversi contesti possono attivare (Figura 2.14).

Un ulteriore aspetto connesso con i diversi modelli ¢ il livello di integrazione
delle informazioni e I’esistenza o meno di un sistema di condivisione delle infor-
mazioni del paziente che puo essere accessibile anche da altri luoghi (Figura 2.15).
Nel modello concentrato € presente un sistema di condivisione delle informazioni
sul paziente, spesso di U.O. o aziendale ¢ le informazioni sono in qualche modo
integrate o completamente integrate nel 100% dei casi; nel modello intra-aziendale
le informazioni sono completamente integrate nel 54% dei casi, in qualche modo
integrate nel 31% mentre per niente integrate nel 15% dei casi; infine, le informa-
zioni nel modello interaziendale non sono per niente integrate nel 67% dei casi o
in qualche modo integrate nel 33% dei casi. La disponibilita e condivisione di un
sistema informativo di U.O. o aziendale favorisce sicuramente lo scambio di in-
formazioni tra 1 singoli professionisti che intervengono nelle diverse fasi del per-
corso e I'accessibilita alle stesse nei diversi luoghi aziendali.
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Figura 2.14 Modelli multidisciplinari nelle diverse configurazioni
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Figura 2.15 Livello di integrazione dei referti nelle tre configurazioni
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2.5 Innovazione nei modelli di presa in carico: verso un modello multicanale per
la SMA

2.5.1 La presa in carico dei pazienti con SMA durante I'emergenza Covid

11 2020 si ¢ aperto con una sfida senza precedenti in termini di impatto sanitario,
economico, sociale e geopolitico. Sul fronte dei modelli organizzativi, il Covid-19
ha rappresentato una sospensione dalla normalita degli accadimenti tipici per tutti
gli operatori della rete dei servizi socio-sanitari ¢ un esperimento di nuove formule
di servizio spesso improvvisate, ma rese legittime dallo stato di emergenza.

Come per altre patologie croniche (Fenech et al. 2020), anche per la SMA
e le MR in generale, 'emergenza ha messo a dura prova le aziende che hanno
dovuto prendere decisioni molto rapide mettendo in luce punti di forza e di debo-
lezza di ciascun microcosmo organizzativo. Rispetto alla presa in carico dei pa-
zienti con SMA, I'analisi dei casi studio ha messo in luce una serie di azioni messe
in atto dai Centri che sono in linea con quanto accaduto per altre patologie cro-
niche a maggiore prevalenza evidenziando, pero, alcuni elementi distintivi.

Rispetto al primo elemento, gli elementi comuni ad altre patologie sono
stati classificati in:

e rallentamento o sospensione delle attivita e contatto tempestivo dei pa-
zienti: nella maggior parte dei Centri SMA analizzati si ¢ osservato un
rallentamento delle attivita di presa in carico, di identificazione dei
nuovi pazienti e trattamento dei pazienti SMA che ha caratterizzato, in
particolare, le prime due settimane di marzo 2020, con una ripresa sia
delle infusioni che delle valutazioni gia da fine marzo. Solo in alcuni casi
Pattivita ¢ stata completamente sospesa fino a fine maggio, questo ¢ av-
venuto in particolare in quelle strutture che sono state identificate come
“Covid Hospital”. In generale, I’obiettivo dei Centri ¢ stato minimizzare
le occasioni di contagio per il paziente pur garantendo il proseguimento
di quelle attivita necessarie quali trial clinici e trattamenti farmacologici;

e trasformazione della logistica interna (separazione dei flussi) per creare
percorsi «puliti» ed evitare la diffusione del contagio;

e trasformazione del regime di erogazione: in molti casi ¢’¢ stata una rior-
ganizzazione delle modalita di presa in carico dal Day Hospital (DH) al
ricovero ordinario (RO) al fine di concentrare il numero di prestazioni
ed evitare al paziente di dover accedere piu volte presso il Centro;
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e «virtualizzazione» delle prestazioni attraverso lo sviluppo/introduzione
di qualche forma di televisita e teleconsulto' sia con altri specialisti che
con i professionisti territoriali. Un esempio interessante ¢ stato lo svi-
luppo di video tutorial per permettere alla famiglia di continuare a fare
attivita di stretching e piccoli esercizi fisioterapici a domicilio in modo
da sopperire I'interruzione delle attivita fisioterapiche.

La presa in carico dei pazienti con SMA, e piu in generale con MR, durante
I’emergenza Covid-19 ha fatto emergere anche alcuni elementi distintivi. Sicu-
ramente molti pazienti ¢ famiglie per paura di esporsi al rischio del contagio ¢
alle possibili complicanze respiratorie connesse con I'infezione hanno adottato
un «lockdown volontario» che spesso ha interessato tutto il contesto familiare,
non solo la persona con SMA. In continuita con questo la pandemia ha messo
in evidenza la complessita di garantire la continuita assistenziale per i pazienti
in particolare a livello domiciliare. Se in molti casi, per le patologie croniche si
¢ andati verso la domiciliarizzazione dell’assistenza, nel caso dei pazienti con
SMA si ¢ osservato I’opposto, sia per evitare di esporsi al rischio di contagio da
parte di persone provenienti dall’esterno, sia per i vincoli connessi con il lock-
down e il divieto di circolazione, molti pazienti e famigliec hanno dovuto rinun-
ciare o allentare i trattamenti fisioterapici e le attivita domiciliari.

D’altra parte pero il rapporto quasi esclusivo ¢ costante che si crea tra
paziente e medico di riferimento nella presa in carico dei pazienti con MR ¢ stato
sicuramente un elemento di forza. I Centri SMA hanno rappresentato un punto
di riferimento forte per i pazienti, fornendo informazioni, supporto telefonico e
spesso supporto psicologico. In questa direzione sia I’associazione dei pazienti
che, in alcuni casi, le reti regionali per le MR hanno creato occasioni di con-
fronto, campagne di comunicazione (per esempio la Campagna “#DISTANTI-
MAVICINI” di FamiglieSMA, AISLA e UILDM) e attivato linee telefoniche
dedicate per supportare e sostenere le famiglie e i singoli.

Inoltre, le indicazioni relative al triage pre-valutazione nonch¢ la necessita
per i1 pazienti di eseguire il tampone prima di accedere alla struttura hanno compor-
tato una maggiore complessita organizzativa, in particolare per quei pazienti pro-
venienti da altre regioni. Cio ha comportato la necessita di riorganizzare le attivita
in modo da incrociare le agende dei professionisti coinvolti nell'infusione (per esem-

' Con Televisita si fa riferimento all’atto sanitario in cui il medico interagisce a distanza con il paziente. Con
Teleconsulto si fa riferimento allattivita di consulenza a distanza tra medici per indicazione di diagnosi e/o la
scelta di una terapia o alla prestazione svolta da specialisti a favore di MMG da tracciare e rendicontare; con
Tele Triage si fa riferimento ad una prima forma di valutazione condotta da un operatore sanitario per valutare
la necessita di erogare la visita in presenza o a distanza che & stata introdotta dalla Regione Lombardia con
DGR XI-3528 del 5 agosto 2020 «Indicazioni per I'attivazione di servizi sanitari erogabili a distanza (Televisita)».
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pio neurologo e anestesista laddove necessario), le agende delle sale operatorie, non-
ché le agende dei punti territoriali per I'effettuazione del tampone. Se questa ¢ stata
una operazione relativamente semplice durante i mesi di agosto a settembre, con la
ripresa del numero dei casi e il congestionamento dei punti per 'effettuazione del
tampone, questo ha ulteriormente richiesto uno sforzo organizzativo importante da
parte dei Centri, che hanno gestito questa attivita in totale autonomia.

2.5.2 Verso un modello multicanale

L’emergenza Covid-19 ha portato sia le aziende a dotarsi di soluzioni digitali
spesso impensabili prima, ma al tempo stesso ha indotto una grande vivacita a
livello regionale. Infatti, da aprile 2020 in poi molte regioni hanno deliberato
linee guida e regolamenti per riconoscere le prestazioni erogate in distance, pre-
valentemente le televisive considerandole alla stregua delle prestazioni erogate
di persona. Rispetto al campione delle Regioni in cui sono i Centri che parteci-
pano allo SMALab, 5 hanno gia adottato delle linee guida per I’erogazione dei
servizi in telemedicina e 3 stanno sviluppando sperimentazioni o progetti pilota
che vanno in questa direzione. In generale le Regioni hanno provveduto a rico-
noscere le prestazioni di televisita, in 2 casi anche i teleconsulti, mentre solo la
Regione Lombardia ha introdotto tra le prestazioni riconosciute anche il tele-
triage. Le delibere spesso oltre a identificare le prestazioni riconosciute indicano
anche dei criteri specifici (per esempio in quasi tutti i casi non ¢ possibile erogare
la prestazione in distance per la prima visita) (Figura 2.16).

Figura 2.16 | movimenti delle Regioni con Centri SMA
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In pochi mesi ¢ stata quindi costruita una cornice formale per erogare le presta-
zioni da remoto e rimborsarle al pari di quelle erogate dal vivo. Se perd durante
la fase di emergenza le televisite sono state usate in maniera prevalente per la
gestione a distanza dei pazienti, ora si apre la riflessione patologia per patologia
su quali siano le attivita all’interno dei percorsi di cura e quali stati della malattia
possano essere gestiti in forma virtuale (Fenech et al. 2020). Si apre anche per la
SMA T'opportunita di costruire dei modelli multicanale in cui si alternano visite
fisiche con televisite. Andare verso un modello multicanale offre da una parte la
possibilita di superare i confini fisici dell’erogazione, un elemento affatto scon-
tato per quei pazienti che sono seguiti fuori regione e che spesso sono costretti
a percorrere centinaia di chilometri per raggiungere i luoghi di cura. La virata
digitale permette, altresi, di ampliare le occasioni di confronto (teleconsulto) tra
1 professionisti di diverse specialita o tra professionisti territoriali ¢ ospedalieri
per meglio integrare i servizi di una buona formula di servizio.

Mettere in atto un modello multicanale tuttavia ¢ una operazione non
semplice che richiede di definire standards of care nell’'uso del digitale e i casi in
cui ¢ appropriato usarlo; significa, inoltre, riorganizzare le agende, le forme di
prenotazione e i turni dei professionisti a seconda delle modalita di erogazione.

2.6 L’opportunita degli ERN per rilanciare I’integrazione

Nel campo delle MR, I'iter normativo, avviato nel 1999 a livello europeo ¢ nelle
ratifiche nazionali (dal DM 279/2001 e successive integrazioni), ha identificato
nelle reti cliniche il modello di riferimento per I’organizzazione della presa in
carico clinica, terapeutica e assistenziale. Dal 2001 in poi tutte le Regioni si sono
dotate di una rete regionale deliberata, per la quale sono individuati i centri di
riferimento regionali (presidi) e le modalita di assolvimento del debito informa-
tivo del registro regionale e/o verso il registro nazionale per le MR. La Direttiva
per I'assistenza sanitaria transfrontaliera della Comunita Europea del 2011
(2011/24/EU) ha inoltre introdotto e previsto la creazione di Reti di Riferimento
Europee (ERN — European Reference Networks) formate da centri di eccel-
lenza, per potenziare ed armonizzare diagnosi, follow up e terapie. Gli ERN
sono incentrati e nascono per rispondere alle necessita dei pazienti e hanno come
scopo ultimo il facilitare I'accesso agli specialisti e portare 1'esperienza di eccel-
lenza a casa dei pazienti, velocizzando la diagnosi, le cure e I’accesso alle terapie,
la ricerca e la formazione di futuri specialisti, superando le disparita presenti in
Europa ed evitare i costosi e problematici viaggi della speranza dei pazienti.
L’iter applicativo della direttiva e, in particolare, I'istituzione degli ERN
¢ risultato particolarmente critico e complesso, soprattutto la previsione di in-
trodurre un sistema uniforme e trasparente su trattamenti, centri di competenze,
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tempi di attesa, tariffe, standard di qualita, in modo da rendere effettiva la mo-
bilita e la libera scelta dei pazienti. In questo quadro, in realta, le MR hanno
rappresentato il primo e pioneristico banco di prova degli ERN, grazie al sup-
porto e alla forza dei portatori di interesse e in particolare delle associazioni
pazienti. Il processo di creazione degli ERN si ¢ concluso, dopo un percorso
durato 4 anni, nel 2017 a Vilnius con I’approvazione ufficiale da parte della
Commissione Europea di 24 ERN? per le MR.

Oltre alla valutazione degli standard di qualita dei centri, la Commissione
europea ha espresso alcuni criteri vincolanti 'operativita degli ERN, in primo
luogo puntando sullo scambio di informazioni, la creazione di network di cono-
scenza tra esperti e di banche dati europee per migliorare la raccolta d’informa-
zioni ai fini della ricerca. I criteri identificati fanno perno su due elementi, cono-
scenza e condivisione delle informazioni (Tabella 2.2)

Tabella 2.2 Criteri per la valutazione e accreditamento degli ERN (Manuale
operativo)

Themes in the Operational Criteria
Themes Network Healthcare Providers

e Establishment of a European | General Criteria

Reference Network e Patient Empowerment and Pa-
e Highly Specialized tient-Centred Care

Healthcare ¢ Organisation, Management, And
e Governance and Coordina- Business Continuity

tion e Research, Education and Training
e Patient care e Expertise, Information Systems,
e Multidisciplinary approach and e-Health Tools

e Good Practice, Outcome | o Quality and Safety
measures, and Quality Con-

trol Specific Criteria
e Contribution to Research e Competence, Experience and
e Continuous Education, Train- QOutcome of care

ing, and Development e Human Resources

¢ Networking and Collaboration | e Organisation of Patient Care
e Facilities and Equipment
Assessment | Each criterion is rated once for the | Each criterion is rated individually for

overall Network each Healthcare Provider within the
Network
Fonte: ERN Assessment Manual for Applicants http://ec.europa.eu/research/partici-

pants/data/ref/other_eu prog/hp/quide/pse/hp-asses-manual-ern-descr-process en.pdf

2 https://ec.europa.eu/health/ern/events/ev_2010309 en
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Dal punto di vista attuativo, gli ERN rappresentano il primo vero intervento
verso I'implementazione di un modello europeo di promozione ¢ tutela dell’as-
sistenza sanitaria, in attuazione della mobilita dei pazienti in un mercato euro-
peo. 124 ERN infatti mettono in rete oltre 300 ospedali e 900 U.O. specializzate
e accreditate per il trattamento delle MR. Questi centri hanno superato e aderito
ad un complesso sistema di revisione, quale 'autovalutazione rispetto ai requi-
siti, la certificazione da parte del Ministero della Salute dei Paesi membri, e I’ap-
provazione del Board dei rappresentati degli Stati Membri dell’Unione Euro-
pea: un processo questo che non ha precedenti in Europa.

L’Italia ha aderito a questa iniziativa con grande impegno, sono 66 le
strutture, tra Ospedali e Aziende Ospedaliere Universitarie e 186 le UO specia-
listi che partecipano agli ERN.

Nel panel dei 24 ERN deliberati ¢ stato costituito anche un ERN per le
malattie rare neuromuscolari (EURO- ERN-NMD Neuromuscular Diseases)
che ha inteso mettere in rete oltre ai centri di eccellenza clinica, anche i progetti
e gli strumenti di ricerca europei attivi nell’ambito delle malattie neuromuscolari
(registri e trial clinici). NelERN sono rientrati circa 61 centri di eccellenza in
oltre 10 Paesi, ma accanto a questi sono stati riconosciuti anche una rete di cen-
tri affiliati, che cooperano con i centri di riferimento.

L’attivazione degli ERN puo rappresentare una opportunita per rilan-
ciare il tema dell’integrazione tra i centri a presidio delle competenze ¢ della ge-
stione degli iter di cura, e indirettamente per fornire un primo presidio dei vo-
lumi. L’avvento degli ERN ha, infatti, richiesto un confronto diretto sui criteri
di definizione dei centri adottati dalle reti regionali e I'introduzione di sistemi di
valutazione e accreditamento dell’attivita dei Centri stessi (valutazione dei Cen-
tri sui volumi, strumenti operativi — cartella clinica uniforme) a garanzia dei vo-
lumi e dell’expertise.
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3. Conclusioni e prospettive di sviluppo

di Lucia Ferrara e Valeria D. Tozzi

La prima edizione dello SMALab ha messo sotto osservazione cinque elementi:

1.

il concetto di unit per la SMA inserendola nel dibattito sulle Unit di pa-
tologia evidenziandone le specificita per il fatto di rivolgersi a una con-
dizione rara. Questo la rende un prototipo di riferimento per il dibattito
sempre presente nel mondo delle malattie rare sui centri di competenza;
una lettura dell’offerta per la SMA classificando i centri reclutati all’av-
vio del primo ciclo dello SMALab in tre configurazioni di riferimento
per cogliere alcuni elementi distintivi sul fronte organizzativo e manage-
riale;

le declinazioni della multidisciplinarieta nelle tre configurazioni che si
intreccia con il concetto di formula di servizio che il centro SMA ¢ chia-
mato a garantire allo scopo di rispondere ai bisogni del paziente e della
sua famiglia;

la prospettiva della multicanalita che ¢ stata avviata nel corso dell’emer-
genza sanitaria e che potrebbe rappresentare la modalita per costruire
condizioni di continuita per target di pazienti che si muovono tra Centro
SMA e servizi territoriali;

I'opportunita degli ERN per rilanciare il tema dell’integrazione, dei vo-
lumi e delle soglie di attivita a garanzia del presidio dei livelli specialistici
di competenza che la SMA, come molte condizioni rare, richiede.

Nel corso del research day che ha concluso il primo ciclo dello SMALab, il di-
battito all’interno della tavola rotonda ha fatto emergere alcuni temi interessanti
e traiettorie di sviluppo del Lab che potranno caratterizzare il prossimo biennio:
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Ricerca clinica + ricerca manageriale e organizzativa

Le analisi condotte nel corso della prima edizione evidenziano come in-
vestire sulla ricerca manageriale e organizzativa sia importante quanto
investire su quella clinica. Se quest’ultima ¢ centrale e fondamentale per
I’avanzamento della conoscenza clinica, dall’altra parte investigare quali
sono le competenze e le risorse da attivare all’interno dei Centri per fare
in modo che queste competenze e innovazioni possano arrivare al pa-
ziente ¢ altrettanto importante. Conoscere la filiera dei servizi in contesti
regionali e aziendali che stanno diventati sempre pit complessi permette
di associare 1 ragionamenti su cosa fare al come farlo. La sfida attuale e
futura ¢ come far sussistere contemporaneamente la garanzia di una ri-
sposta a un bisogno di salute specialistico e multidisciplinare declinato
nei vari setting assistenziali con la garanzia di un’organizzazione, di una
pianificazione ex ante rispetto anche alla sostenibilita e alla fattibilita
dei vari modelli organizzativi. Occorre far si che le varie configurazioni
dei Centri SMA possano garantire la stessa risposta al bisogno del pa-
ziente e della famiglia. Questo significa che chi pianifica, chi gestisce e
soprattutto chi controlla abbia anche e non solo quella competenza cli-
nica e tecnico/scientifica, ma neanche una competenza manageriale per
poter far si che il percorso e soprattutto l'interlocuzione con chi con-
trolla possa avere un linguaggio comune. L’approccio manageriale
come strategico e fondamentale e non parallelo rispetto a quello clinico,
potrebbe aiutare ad essere sempre piu efficaci e sostenibili associando
ragionamenti piu di tipo professionale a ragionamenti piu di tipo orga-
nizzativo.

Opportunita connesse con digitalizzazione

Negli ultimi mesi, la messa a disposizione di una serie di atti e regola-
menti da parte di numerose regioni italiane hanno messo in luce quanto
la digitalizzazione e gli strumenti di telemedicina, televisita e telecon-
sulto non debbano essere considerati come sostitutivi ma integrativi nel
percorso di presa in carico dei pazienti. Inizia ora la riflessione su:

1) quali prestazioni e quali target di pazienti possano maggiormente
beneficiare delle nuove opportunita indotte dalla tecnologia e so-
prattutto, come trasformare le varie sperimentazioni avviate in ma-
niera artigianale in forme strutturate di presa in carico;

2) come il digitale puo sfidare la fisicita dell’erogazione e del confronto
tra professionisti cosi che non ¢ il paziente a muoversi, ma sono i
professionisti ad arrivare li dove c’¢ il paziente.

58



Conclusioni e prospettive di sviluppo

Rilettura dei modelli rispetto agli standard of care

Le diverse configurazione dei centri SMA hanno degli impatti diversi in
termini manageriali e gestionali. L’analisi ha messo in luce che ciascun
modello astratto dal contesto non ¢ di per s¢ in grado di garantire mi-
gliori risultati, ma porta con sé una serie di vantaggi e svantaggi. Come
possono, quindi le diverse configurazioni, interpretare gli standard of
care e garantire gli stessi risultati in termini di outcome per i1 pazienti?
Le analisi condotte nella prima edizione aprono un nuovo ed interes-
sante filone di approfondimento, che non puo prescindere dall’opera-
zionalizzazione dagli standard di cura e dalla loro misurazione nelle va-
rie configurazioni. Si apre anche il tema delle soglie minime di attivita e
di casistica dei Centri a presidio dell’expertise e a garanzia della qualita.
E possibile (e opportuno) immaginare delle soglie minime di attivita per
la rarita? Qual ¢ il trade-off tra concentrazione e prossimita?

Centralita del paziente, multidisciplinarieta e personalizzazione

L’analisi ha fatto emergere come in tutte le configurazioni ¢ svolta un’at-
tivita multidisciplinare per la SMA che pero assume delle configurazioni
molto diverse a seconda dell’eta e del target di pazienti, ma anche a se-
conda della configurazione del Centro. Talvolta, tuttavia, la multidisci-
plinarieta ¢ ancora interpretata come “disponibilita dei professionisti”
all’interno della rete aziendale o interaziendale. Come sviluppare un mo-
dello ordinariamente multidisciplinare in cui i professionisti sviluppano
dei momenti effettivi di confronto e coordinamento su uno specifico pa-
ziente per la definizione di un piano comune? La bassa e bassissima pre-
valenza delle MR in sinergia alla complessita individuale per la presa in
carico del paziente alimenta la necessita di elaborare un percorso indivi-
duale specifico fondato su una valutazione multidisciplinare e multi-
professionale, condivisa tra i vari specialisti e professionisti di riferi-
mento sul territorio e in cui sia identificata una figura che affianchi la
famiglia, il coordinatore del team (spesso un neurologo o neuropsichia-
tra infantile a seconda dell’eta del paziente e dei bisogni), che coordina
le attivita.

Organizzare la logistica del paziente nelle tre configurazioni

Un ulteriore elemento attiene all’organizzazione della logistica del pa-
ziente. Le tre configurazioni di Centro SMA comportano una diversa
interpretazione del patient journey. Un elemento distintivo delle MR ¢
I'investimento che spesso i singoli professionisti fanno sullo studio
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della malattia e sulla gestione dei casi. Questo vale sia per i “professio-
nisti core” ma anche per le altre discipline che piu frequentemente ven-
gono coinvolte nella presa in carico dei pazienti con SMA (pneumolo-
gia, nutrizione ecc.). In particolare nelle configurazioni intra-aziendali
e inter-aziendali una delle difficolta maggiori ¢ spesso reperire specia-
listi competenti su una determinata condizione rara. Questo implica
che la rete va costruita andando a cercare i professionisti con quella
specifica competenza e vocazione specialistica sulla patologia a volte
anche fuori il perimetro aziendale. Piu di quanto accade per altre pa-
tologie, ¢’¢ una minore fungibilita tra professionisti e si crea spesso un
rapporto ultra specialistico con il singolo professionista competente,
con il rischio che la mobilita professionale o 1’assenza (piu 0 meno du-
ratura) di quel professionista spesso puo comportare delle conseguenze
per il singolo paziente che puo subire gli accadimenti professionali del
singolo professionista. Come fare in modo che, indipendentemente
dalla configurazione, si possa creare una identita visiva e strutturale
della Unit/Centro e che i pazienti possano percepire una presa in carico
integrata e senza soluzione di continuita? Quali sono le opportunita
connesse con le equipe itineranti, in cui sono i professionisti e non i
pazienti a spostarsi?

Monitoraggio e valutazione della presa in carico dei pazienti

Uno dei limiti principali per il governo clinico delle MR ¢ la mancanza
di informazioni robuste e consolidate sulla casistica e sulla storia natu-
rale. Se per i pazienti pediatrici, alcuni dati sono disponibili, ¢’¢ una
grande carenza di dati e informazioni di storia naturale sulla coorte dei
pazienti adulti che, avendo delle condizioni di salute meno gravi, a volte
non sono mai stati intercettati dai servizi. I registri regionali e interre-
gionali, nonché i registri di patologia dovrebbero migliorare la coper-
tura e lefficienza della raccolta dati per migliorare la pratica clinica,
supportare gli interventi di sanita pubblica, la pianificazione e program-
mazione. Avere a disposizione dei dati sulla casistica (oltre alla semplice
incidenza e prevalenza), sui volumi e sui pattern di consumo e assorbi-
mento delle risorse consentirebbe agli organi che devono fare pianifica-
zione, programmazione e controllo di avere a disposizione quegli stru-
menti che permettono allo stesso tempo di garantire alla persona e al
paziente con le varie forme di SMA la risposta piu efficace (ed anche
efficiente).
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Importanza del coinvolgimento dei pazienti

Il coinvolgimento dei pazienti e delle associazioni dei pazienti dovrebbe
diventare parte integrante delle analisi sui modelli di rete e multidiscipli-
narieta. Sviluppare forme strutturate di patient involvement, in cui dare
voce alla percezione dei pazienti potrebbe essere assolutamente utile e
fondamentale per un'analisi sulla qualita non tanto della cura e del ser-
vizio offerto. Associare infatti i diversi livelli di soddisfazione alle diffe-
renti configurazioni organizzative e manageriali, permetterebbe di inter-
cettare le relazioni tra caratteristiche del modello di offerta e percezioni
dei pazienti e quali sono le leve da far muovere per migliorare 1’espe-
rienza di cura.

Integrazione della componente socio-assistenziale e territoriale

Se la connessione tra Centro SMA e competenze specialistiche ¢ oggi il
core delle analisi e degli sforzi organizzativi, occorre agganciare anche
una riflessione piu strutturata sull’integrazione con il territorio e con i
servizi sanitari, sociali e assistenziali. Le forme di organizzazione delle
aziende sanitarie e il confine con il territorio ¢ diversamente marcato da
contesto a contesto, tuttavia, molte sono le forme di cure primarie evo-
lute, di cure intermedie e di transizione che possono supportare il tran-
sito del paziente tra ospedale e territorio e garantire una migliore presa
in carico in prossimita del domicilio. Per le condizioni rare forse ¢ arri-
vato il momento di esplicitare la necessita di un modello di organizza-
zione multi-livello che integri 1’assistenza territoriale, per garantire la
continuita e la prossimita dei servizi sanitari e socio-sanitari.
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SMALab - Spinal Muscular Atrophy Management Lab

Lo Spinal Muscular Atrophy Management Lab (SMALab) nasce per superare la fram-
mentarieta del dibattito sui temi di management per rispondere ai fabbisogni di tutela
della salute delle persone affette da SMA e delle loro famiglie. Esso é frutto della part-
nership di lungo corso tra SDA Bocconi School of Management e Biogen Italia, avviata
nel 2013 con il Multiple Sclerosis Management Lab (MSMLab). Lo SMALab estende la
collaborazione al mondo delle malattie rare e mira a creare una comunita di professio-
nisti che, insieme con i ricercatori e docenti del Cergas SDA Bocconi si interroga sulle
sfide che il settore della sanita vive e deve affrontare nella gestione delle malattie rare.
Il Lab organizza tre linee di attivita che raccolgono un ampio portafoglio di temi cen-
trali per pazienti, professionisti e istituzioni: Workshop tematici (occasioni di confron-
to e di dibattito tra i partecipanti al Lab), Ricerca (mira ad approfondire le configura-
zioni specifiche dei cosiddetti "Centri" SMA sotto il profilo manageriale ed economico)
e Publishing (sia in versione divulgativa che scientifica).

Lo SMALab si sviluppa in cicli biennali e al termine di ciascuno tutta la community si
confronta con le istituzioni nel Research day che alimenta il dibattito partendo dalle evi-
denze delle attivita di ricerca.
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