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1.7. Comunicazioni relative alla gestione
delle problematiche respiratorie

SCOPO: Garantire che la Persona con SLA (PCS) e i familiari siano informati e ricevano tutte le informazioni
utili per raggiungere la conoscenza e la consapevolezza delle problematiche respiratorie e dei
rimedi disponibili, e fare in modo che la PCS possa essere aiutata dall’'operatore a prendere
decisioni in linea con i suoi desideri di fronte alla progressione dei sintomi respiratori e in
emergenza.

Criteri

1. L’operatore si accerta di cosa e quanto la PCS sa della sua diagnosi. |

2. L’operatore si accerta, con la PCS e con i familiari e caregiver del livello di conoscenza delle |
possibili complicanze respiratorie legate alla diagnosi.

3. L’operatore, sulla base di quanto la PCS desidera sapere, fornisce informazioni sulla natura |
progressiva dell’insufficienza respiratoria e della possibilita di sviluppo di infezioni respiratorie
legate alla riduzione della forza della tosse.

4. L’operatore informa che la funzione respiratoria, inclusi i sintomi respiratori, la forza della ||
tosse e l'ingombro secretivo, verranno monitorati con controlli periodici.

5. L'operatore informa la PCS che esistono ausili meccanici che aiutano a gestire i sintomi |
respiratori (ventilatore meccanico, apparecchio per la tosse) (vedere riquadro specifico).

6. L’operatore accoglie I'espressione di ansie e paure, spiegando che i sintomi possono essere |
controllati con un’appropriata gestione della NIV, chiarendo che, tuttavia, I'insufficienza
respiratoria € progressiva e non é reversibile.

7. L’operatore fornisce le informazioni sulle tecniche di ventilazione meccanica e sull’utilizzo dei |
presidi (maschera, ventilatore, ecc.) nel rispetto di quanto la PCS desidera sapere.

8. L’operatore, nel rispetto dei tempi e delle decisioni della PCS in merito alla ventilazione e |
facendo riferimento alle linee guida internazionali per I'indicazione alla NIV nelle malattie
neuromuscolari, concorda con la PCS e con i familiari la tempistica e la modalita con cui
iniziare la ventilazione, anche proponendo delle “prove” che gli consentano di aumentare
I'adattamento.

9. L’operatore, nel momento in cui la PCS accetta I'adattamento alla NIV, sottopone alla stessa |
un consenso informato che ribadisce le indicazioni cliniche all’'uso del presidio e stipula
I'alleanza terapeutica con la PCS.

10. L’operatore forma la PCS e i familiari all'utilizzo dei presidi assegnati e si rende disponibile a |
supportarli, sia direttamente che attraverso personale infermieristico e fisioterapico, nel caso
si presentino problemi.

11. L’'operatore informa la PCS che, nel caso di progressione dei sintomi con insufficienza |
respiratoria fino alla paralisi respiratoria, o nel caso dell'insorgenza di un ingombro
bronchiale massivo, non gestibile tramite tecniche non invasive, & disponibile una tecnica
invasiva per la ventilazione meccanica e gli spiega in cosa consiste.

12. L’operatore offre alla PCS la possibilita di riflettere sulle scelte terapeutiche invasive e |
discute in pit occasioni di tale argomento (vedere riquadro specifico).

13. L’operatore spiega alla PCS che & possibile prevedere e individuare, in caso di impossibilita |
personale a prendere delle decisioni, qualcuno che lo possa fare al suo posto (fiduciario,
amministratore di sostegno, ecc.) (vedere riquadro specifico).
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1.8. Paziente tracheostomizzato in IMV:
comunicazione con il paziente locked-in

SCOPO: Garantire alla Persona con SLA (PCS) in fase avanzata di malattia il rispetto dei bisogni e
sentimenti, tenendo conto dei limiti fisici imposti dalla condizione di LIS, al fine di evitare un ulteriore
isolamento sociale ed emotivo.

Criteri

1. L’operatore & adeguatamente informato che la PCS in IMV pud evolvere in un tempo ||
variabile verso una condizione di LIS, dapprima parziale e poi totale, perdendo ogni capacita
di comunicare.

2. L’operatore € consapevole che la coscienza della PCS pud essere conservata, nonostante la ]
paralisi totale.

3. L’operatore & a conoscenza dell’'esistenza di canali comunicativi non verbali (vedere riquadro ]
specifico).

4. L’operatore verifica con il familiare e/o caregiver il carico assistenziale costituito dalla ]
condizione di LIS o di Totally Locked-in Syndrome (TLIS), per fornire indicazioni e richiedere
il supporto adeguato alla situazione (vedere riquadri specifici).

5. L’operatore verifica la necessita di coinvolgere altre figure professionali, territoriali e |
ospedaliere, per rispondere adeguatamente ai bisogni della PCS e dei familiari e/o caregiver.

PCSin LIS

6. Prima dirivolgersi alla PCS, I'operatore valuta eventuali capacita comunicative residue e |
quindi si accerta del tipo di canale comunicativo utilizzato affinché possa rivolgersi e
dialogare direttamente con la PCS e non solo con il caregiver.

7. Se l'operatore non € in grado di utilizzare il canale comunicativo della PCS chiede aiuto al |
caregiver.

8. L’operatore verifica la sua capacita di utilizzare il canale comunicativo accertandosi della ]
correttezza delle risposte a domande formulate in modo “semplice”.

9. L’operatore modula la sua capacita comunicativa usando domande chiuse. ]

10. L’operatore, utilizzando il canale comunicativo della PCS, coglie e rende espliciti i bisogni ]
della PCS, compreso I'eventuale desiderio di una rivalutazione delle scelte terapeutiche.

11. L’operatore suggerisce di utilizzare strumenti comunicativi ad alta tecnologia se giudicati utili ]
per potenziare/sostituire le capacita comunicative.

PCSin TLIS

12. L’operatore ha consapevolezza che la TLIS non & equivalente ad alterata coscienza e ]
continua ad usare un linguaggio adeguato e pieno di rispetto umano.

13. L'operatore si accerta dell’esistenza di un amministratore di sostegno e, se non & presente, |
informa la PCS e i suoi familiari di questa possibilita.

14. L'operatore chiede al caregiver/amministratore di sostegno se sono note volonta precedenti |
(scritte o riferite) relative ad eventuali modifiche del piano terapeutico-assistenziale in corso.
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1.9. Comunicazione con la personacon SLA e DFT

SCOPO: Informare la famiglia sull’evoluzione della malattia in presenza di DFT. Sostenere la famiglia e
condividere con essa strategie di assistenza tali da mantenere una qualita di vita dignitosa per la
Persona con SLA (PCS) con DFT.

Criteri

1. L’operatore € a conoscenza che la SLA si puo associare ad un deterioramento cognitivo tipo ]
DFT, in qualsiasi fase di malattia (pud precedere I'esordio o presentarsi in fase avanzata di
SLA). Tale associazione pu0 essere valutata utilizzando la Italian Edinburgh Cognitive and
Behavioural ALS Screen (ECAS).

2. L’operatore & a conoscenza che la DFT si manifesta soprattutto con alterazioni |
comportamentali (apatia, disinibizione, perseverazioni, irritabilita).

3. L’operatore comunica ai familiari la diagnosi di DFT e le caratteristiche di tale tipo di ]
demenza.

4. L’operatore & consapevole che la presenza di DFT & spesso sottovalutata dai familiari. ]

5. L’operatore adatta le modalita comunicative con la PCS conDFT tenendo conto del grado di ]
compromissione cognitiva.

6. L'operatore spiega ai familiari la necessita di nominare un amministratore di sostegno e ||
fornisce le informazioni necessarie per avviare la procedura.

7. L’operatore & consapevole che la presenza di una DFT nella PCS pu0 costituire una ulteriore ]
gravosita per la famiglia.

8. L’operatore € a conoscenza che la PCS con DFT ha una ridotta consapevolezza della sua |
condizione di salute e che la capacita di giudizio in merito alle scelte terapeutiche & limitata.

9. Le scelte terapeutiche vengono condivise con I'amministratore di sostegno o il caregiver e |
con il team assistenziale.

10. La PCS con DFT puo avere una ridotta compliance ai trattamenti medici (NIV, PEG, ecc.) e |
all’'utilizzo dei diversi ausili (es. comunicatori).
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1.10. Comunicazione relativa alle scelte terapeutiche
e di fine vita

SCOPO: Prendersi cura della Persona con SLA (PCS) nel suo significato pitl completo, che comprende
I'accompagnarla fino alla morte, con modalita e strumenti che si basano sui principi essenziali della
Medicina delle scelte condivise, integrati dall’attenzione ad un’assistenza spirituale rispettosa dei
valori di ciascun individuo, in un’ottica multiculturale.

Criteri

1. L'operatore & consapevole che si richiede un’attenzione particolare alle scelte terapeutiche e ||
di fine vita della PCS, e che é importante discutere in modo approfondito le scelte con la PCS
e informarne gli altri professionisti.

2. L’operatore pone domande sull’evoluzione della malattia per valutare il grado di ]
consapevolezza che la PCS ha delle reali condizioni cliniche.

3. L’operatore verifica se la PCS ha gia discusso con altri professionisti e con lo specialista ]
curante le scelte terapeutiche sul piano respiratorio e ne verifica I'attualita.

4. L’operatore verifica se esiste un documento condiviso in merito alle scelte terapeutiche ]
relative allinsufficienza respiratoria e si accerta periodicamente che il documento rispecchi le
preferenze della PCS.

Se il documento non esiste I'operatore informa la PCS della possibilita di mettere le proprie
preferenze per iscritto anche sotto forma di documento condiviso.

5. L’operatore verifica se € stato nominato un amministratore di sostegno. Se non € stato ]
nominato un amministratore di sostegno offre informazioni sulla nomina.

6. L’operatore verifica se i familiari e/o caregiver sono a conoscenza delle scelte terapeutiche ]
della PCS e se riescono a coglierne pienamente il significato.

7. L’operatore informa e aggiorna le persone del team assistenziale e lo specialista curante ||
delle eventuali richieste di modifiche del piano terapeutico e delle scelte di terapeutiche della
PCs.

8. L’operatore si accerta che il MMG partecipi allassistenza della PCS e sia informato della sua |
eventuale volonta, se espressa, di non essere sottoposta a procedure invasive.

9. L’operatore si accerta che sia disponibile un supporto psicologico per la PCS e i familiari che |
lo richiedano per una condivisione anche in questa fase della malattia.

10. Qualora la PCS lo desideri, 'operatore si accerta che sia possibile gestire le problematiche di |
fine vita a domicilio.

11. L’operatore spiega al paziente in parole comprensibili che il suo operato rispetto alle ]
richieste, & conforme alle norme di legge, alla deontologia professionale e alle buone
pratiche clinico-assistenziali.

12. L’operatore & consapevole che la richiesta di rinuncia al trattamento della PCS deve |
coinvolgere non solo I'equipe curante ma anche bioeticisti e/o altri professionisti preposti a
verificare la volonta del malato (comitato etico dell’'ospedale in cui il paziente esprime la
volonta, tribunale di riferimento) mettendo in atto tutte le strategie possibili volte al rispetto
della volonta. Qualora si presentasse una mutata volonta il percorso € come quello
precedentemente definito.
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1.11. Comunicazione con il paziente e i familiari
nelle cure palliative

SCOPO: Analizzare insieme alla Persona con SLA (PCS), i familiari e I'équipe curante il momento piu adatto
per proporre le cure palliative (CP); valutare, in base alla capacita cognitiva e di adattamento, gli
orientamenti etici e spirituali della PCS, dell’ambiente familiare, e instaurare un progressivo percorso di
comunicazione e ascolto attivo, nella consapevolezza che le cure palliative sono appropriate e
predisposte al fine di raggiungere il massimo della qualita di vita che la PCS ha scelto.*

Criteri

1. L’operatore si accerta se I'approccio alle CP sia stato iniziato fin dalla diagnosi e, se |
necessario, fornisce maggiori informazioni.

2. L’operatore si accerta che siano state indicate strategie terapeutiche atte a contenere sintomi |
come stress, insonnia, agitazione e sconforto ed eventualmente le indica.

3. L’operatore si accerta che sia stata effettuata una valutazione multidisciplinare sul carattere, ||
le capacita, gli orientamenti intellettivi, etici e spirituali della PCS e della sua famiglia.

4. L'operatore si accerta che siano stati effettuati incontri con la PCS e i familiari dall’équipe |
multidisciplinare per proporre le cure palliative durante il percorso assistenziale.

5. L’operatore promuove la collaborazione tra medico di medicina generale (MMG), famiglia ed |
équipe di cure palliative.

6. L’operatore stimola la PCS ad attivare le risorse residue per raggiungere il massimo della |
qualita di vita possibile.

7. L’operatore si assicura che siano state rispettate le scelte terapeutiche della PCS. |

8. L’operatore si accerta che sia stato fatto tutto il necessario per favorire la qualita della vita |
sociale della PCS.

9. L’operatore si accerta che sia stata offerta una comunicazione completa, chiara ed esaustiva |
rispetto alle terapie invasive scelte dalla PCS.

10. L’operatore stimola la PCS ad esprimere i suoi bisogni inespressi. |

*

Nel presente riquadro sono riportate domande gia presenti in altre parti del manuale in quanto si prevede che alcune
schede possano essere utilizzate singolarmente dagli operatori
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1.12. Comunicazione con i familiari nella fase

del cordoglio anticipatorio e del lutto

Alcune indicazioni possono variare a seconda del contesto di assistenza o in cui la persona con SLA
muore: domicilio, ospedale, hospice.

SCOPO: Offrire ai familiari un contesto relazionale che faciliti la chiarificazione e il confronto su aspetti clinici,

terapeutici e assistenziali nelle fasi di prossimita della morte e I'ascolto dopo il decesso, informando
adeguatamente, accompagnando e sostenendo emotivamente i familiari. Lo scopo € aiutare i
familiari ad essere consapevoli della imminenza della perdita e ad esprimere, se possibile, il loro
affetto e la loro vicinanza fisica ed emotiva al morente senza aumentare la sua angoscia e aiutarli
affinché possano esprimere e chiarirsi su eventuali dubbi, rimorsi o sentimenti di colpa che possono

interferire con il processo psicologico di elaborazione del lutto.

Criteri

A. Nelle fasi antecedenti al decesso

1. L’operatore informa i familiari delle condizioni del malato e delle cure possibili, rispondendo alle
domande e chiarendo con delicatezza dubbi ed eventuali convinzioni sbagliate.

2. L’operatore ascolta e considera le preoccupazioni, le paure, il senso di impotenza, la sofferenza
dei “familiari”, manifestando comprensione ed empatia e sostenendoli nel loro difficile percorso.

3. L’operatore rassicura i familiari per quanto riguarda il controllo dei sintomi e delle sofferenze del
malato.

4. L'operatore propone ai familiari di stare accanto e sostenere emotivamente il proprio congiunto
secondo le loro possibilita, risorse psicologiche, desideri e cultura di appartenenza.

5. L’operatore propone ai familiari di partecipare all'assistenza “sentendosi utili”.

6. L’operatore incoraggia in maniera delicata i familiari ad esprimere il loro affetto al malato
attraverso canali verbali e non-verbali, precisando quanto sia stato importante per loro. Si
consiglia di evitare di manifestare al malato eventuali preoccupazioni per le conseguenze
negative della sua scomparsa sulla loro vita.

7. L’operatore, in caso di impegno e sforzi eccessivi, invita i familiari a prendere delle pause,
considerando che al momento di fine vita & meglio risparmiare energie per evitare il rischio di
crollare successivamente.

[og)

. Nel momento del decesso

8. L’operatore comunica direttamente il decesso ai familiari in un luogo idoneo e appartato.

9. Se i familiari non erano presenti al momento del decesso, I'operatore spiega in modo chiaro e
semplice come € avvenuto e come é stata accertata la morte.

10. L’operatore consente di restare, per quanto € possibile, accanto al proprio caro defunto e di
partecipare, se lo desiderano, alla composizione della salma.

11. L’operatore fornisce informazioni sull’eventuale successivo iter burocratico e medico-legali
invitandoli a discutere empaticamente perplessita ed eventuali proteste.

C. Nella successiva fase del lutto

12. L’operatore parla con i familiari del defunto e della sua storia. Viene favorito il confronto e il
dialogo in particolare tra il/i caregiver e le figure sanitarie che lo hanno maggiormente seguito.

13. L’operatore ripercorre con i familiari il percorso assistenziale e di cura del congiunto
valorizzando il loro contributo, anche se parziale, e riconoscendo e alleviando eventuali sensi di
colpa.
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14.

L’operatore dedica un tempo e un luogo specifico per I'ascolto e il dialogo con il/i caregiver in
maniera tale da affrontare dubbi, domande, perplessita o convinzioni irrealistiche sul momento
della morte del loro caro e sulla gestione clinico/assistenziale di questa fase da parte
dell’équipe, con particolare riferimento alle eventuali criticita verificatesi nel percorso di cura.

15.

L’operatore usa espressioni rispettose della sofferenza dei familiari e capaci di conferirle senso.

16.

L’operatore avverte i familiari della necessita di sostenere bambini e adolescenti ad
attraversare il difficile momento del lutto e anche di supportare altre persone che insieme a loro
hanno assistito la PCS.

17.

L’operatore aiuta i familiari, che sembrano in preda a sensi di colpa non alleviabili e a forte
disperazione per la perdita subita, riconoscendo le loro condizioni di disagio, orientandoli e
accompagnandoli verso l'utilizzo della risorsa di un incontro psicologico specialistico e/o della
partecipazione ad un gruppo di mutuo aiuto per il lutto.
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1.13. Comunicazione per la continuita assistenziale

SCOPO: Facilitare 'aggiornamento della comunicazione tra servizi diversi, in ogni momento del percorso
terapeutico al fine di migliorare la continuita assistenziale della Persona con SLA (PCS).

Criteri

1. L’operatore si accerta che la PCS sia in grado di prendere decisioni autonomamente (aspetto |
Cognitivo/Psichiatrico/Psicologico) (vedere riquadri specifici)

2. L’operatore si accerta che la comunicazione della diagnosi sia stata correttamente effettuata |
e compresa (vedere riquadro specifico)

3. L'operatore si accerta che sia stata comunicata I'evoluzione e la prognosi di malattia alla |
PCS e ai familiari.

4. L’operatore si accerta che la PCS sia stata informata con il fine di poter scegliere in modo |
autonomo il percorso di cura.

5. L'operatore si accerta che la PCS sia a conoscenza della reversibilita delle sue decisioni. ||

6. Durante i controlli ambulatoriali I'operatore si accerta che la comunicazione delle possibili |
scelte terapeutiche (PEG, NIV, tracheostomia, cure palliative) sia avvenuta in modo
completo, relativamente a livello di evoluzione di malattia, e finalizzata a prevenire le
complicanze respiratorie e nutrizionali.

7. L’operatore si accerta che la PCS che non ha aderito alla tracheostomia, abbia avuto la |
possibilita di essere informata sulla sedazione palliativa in caso di crisi respiratoria
irreversibile.

8. L’operatore raccoglie informazioni dalla PCS sulla volonta di trascorrere parte del periodo |
della sua malattia o I'ultima fase di questa in ambiente diverso dal proprio domicilio, come le
“isole di sollievo” o I’hospice.

9. L'operatore si accerta che sia stato individuato un referente clinico della PCS che seguira |
tutto iter della malattia.

10. L’operatore si accerta che i professionisti che hanno incontrato la PCS nella continuita |
assistenziale abbiano rilasciato una documentazione specifica condivisa e accessibile ai colleghi
degli servizi di cura che si prenderanno cura fino all’exitus (cartella-fascicolo elettronico).

11. L’operatore si accerta che la documentazione (cartella informatizzata non cartacea) sia |
completa delle informazioni derivanti da tutto il percorso clinico assistenziale della PCS.

12. L’operatore si accerta che sia stato identificato il caregiver, 'amministratore di sostegno, e |
I'eventuale tutore legale.

13. L'operatore si accerta che sia stato comunicato ai familiari della PCS I'eventuale rischio |
genetico della malattia.

14. L’operatore si accerta che siano stati supportati i familiari nel dare spiegazioni adeguate ai |
minori su cio che sta accadendo.

15. L’operatore € consapevole che sta lavorando in una équipe. |

16. L’operatore conosce gli operatori che attualmente assistono la PCS. |

17. 1l referente dell’équipe che cura la PCS comunica con il MMG. |

18. La continuita assistenziale fino ad ora € stata sufficiente per soddisfare i bisogni della PCS. ||

19. La continuita assistenziale fino ad ora & stata sufficiente per soddisfare i bisogni della |
famiglia della PCS.
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1.14. Rapporti con il territorio e con le associazioni

SCOPO: Informare e orientare in modo esaustivo la persona con SLA (PCS) e i caregiver sui servizi sanitari,
sociali e socio-sanitari offerti dalle strutture del territorio e dalle Associazioni.

Criteri

1. L’operatore fornisce direttamente informazioni, o indica a chi rivolgersi, ]
riguardo all’offerta assistenziale, a livello sia regionale che nazionale, in merito a:

- Centri clinici specialistici per la diagnosi, il monitoraggio e la cura (inclusa la certificazione
per 'esenzione dalle spese sanitarie) per la SLA (ai sensi del D.M. 279/2001, del
successivo DPCM del 12 gennaio 2017 e, ove presenti, delle normative regionali);

- Strutture che, anche se non identificate secondo il D.M. 279/2001, offrono una presa in
carico interdisciplinare;

- Strutture di riabilitazione;

- Residenze Sanitarie Assistite (RSA)

(per ricovero di sollievo; per ricovero in lungodegenza; solo per malati non ventilati;
per malati in NIV; per malati in ventilazione invasiva);

- Hospice
(per ricovero di sollievo; solo per PCS non ventilati; per PCS in NIV; per PCS in ventilazione
invasiva).

2. L’operatore fornisce direttamente informazioni, o indica a chi rivolgersi, |
riguardo all’offerta assistenziale domiciliare (es. formulazione Piano di Assistenza Individuale,
PAI; attivazione Assistenza Domiciliare Integrata-ADI, e servizi offerti; valutazione e
assegnazione ausili (ivi compresi i Comunicatori ad Alto contenuto Tecnologico, CAT);
erogazione servizio di riabilitazione neuromotoria, riabilitazione respiratoria, logopedia (tempi
attesa, n. sedute settimanali, assiduita delle prestazioni-continuative o a cicli); presa in carico
respiratoria; presa in carico nutrizionale; cure palliative domiciliari; ecc.).

3. L’operatore fornisce direttamente informazioni, o indica a chi rivolgersi, ]
riguardo ai diritti/benefici di legge (es. invalidita civile e indennita accompagnamento; legge
104/1992; Fondo Non autosufficienze, FNA; agevolazioni fiscali; agevolazioni lavorative;
diritto di voto; bonus elettricita; ecc.).

4. L’operatore fornisce direttamente informazioni, o indica a chi rivolgersi, riguardo alle normative |
locali sugli assegni di cura FNA (Fondo Non autosufficienze); contributi economici per
assistenza domiciliare (badanti); operatori socio-sanitari (OSS) domiciliari; Legge 162/98
(Progetti di Vita Indipendente); trasporti per disabili; contributi economici per abbattimento
barriere architettoniche; ecc.

5. L'operatore fornisce direttamente informazioni, o indica a chi rivolgersi, riguardo alle |
Associazioni di pazienti e altre Associazioni di volontariato e di promozione sociale presenti sul
territorio.

6. L’operatore fornisce direttamente informazioni, o indica a chi rivolgersi, riguardo alle reti di |
Associazioni internazionali.

7. L’operatore lavora in rete con molteplici soggetti, nel’ambito di procedure standardizzate
(es. Percorsi Diagnostico Terapeutico Assistenziali, PDTA) o non standardizzate
(es. buone pratiche), ricorsi giudiziari per I'affermazione dei diritti delle persone con disabilita
(Legge 67/2006): Medici di Medicina Generale (MMG); Presidi/Centri clinici per diagnosi,
monitoraggio e cura; Aziende Sanitarie Locali (ASL) / Aziende Sanitarie Provinciali (ASP);
strutture riabilitative; RSA; Hospice; servizi sociali; Associazioni di pazienti e altre associazioni
di volontariato e di promozione sociale; ecc.

8. L’operatore si accerta se esiste una persona che coordini gli interventi multispecialistici e |
interdisciplinari (case manager) cui la PCS e i caregiver possono fare riferimento.
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2.1. Aspetti generali nella comunicazione
in ambito sanitario e socio sanitario

La capacita di fornire una comunicazione esaustiva e di stabilire una buona relazione con il
paziente rappresenta una delle maggiori competenze richieste al medico e a tutto il personale che
opera in ambito sanitario e socio sanitario e consiste in un’abilita complessa che implica
conoscenze professionali e fattori personali.

Nella societa di oggi esiste un’ampia divulgazione di informazioni medico-scientifiche e
I’approccio specialistico e altamente tecnologico della medicina moderna si confronta con un
paziente che, rispetto al passato, ha maggiori aspettative e chiede di comprendere i meccanismi
diagnostici e terapeutici in modo da poter partecipare attivamente alle decisioni che riguardano la
cura della propria salute (De Santi et al. 2009).

Proprio in malattie disabilitanti e inguaribili, come la SLA, la comunicazione tra paziente e
personale sanitario assume una rilevanza centrale, anche se la tradizionale formazione culturale e
professionale del personale sanitario non si & ancora del tutto adeguata per poter affrontare la sfida
della cronicita e di malattie inguaribili.

E sempre pill evidente che per la costruzione di una buona comunicazione e relazione tra
paziente e personale sanitario & importante porre al centro I’esperienza del paziente e non soltanto
lo stato dei suoi organi.

Per instaurare una buona relazione € innanzitutto necessario osservare chi si ha di fronte in
tutta la sua globalita; infatti, anche se un individuo non é piu autosufficiente o presenta
deterioramenti cognitivi, conserva la sua storia, le sue preferenze, i suoi timori, i suoi affetti.
Ignorare tutto questo significa rinunciare alla possibilita di capire la persona e quindi di conoscere
il modo migliore di instaurare un rapporto.

La persona che ha dei disturbi fisici incontra, nel suo iter diagnostico e terapeutico, specialisti
diversi in luoghi diversi, quali ad esempio il neurologo, il radiologo, lo pneumologo e instaura
generalmente con loro una relazione di breve durata.

Il rischio, in questi casi, € di un percorso composto da momenti isolati in cui non & sempre
possibile essere seguito da un’unica figura sanitaria di riferimento. Tuttavia, anche nell’ambito di
brevi interazioni con il paziente, I’apprendimento di modelli e tecniche specifiche di
comunicazione non solo consente di aumentare la possibilita di comunicare in modo efficace, ma
anche di creare alleanze terapeutiche utili a modificare o consolidare comportamenti di salute.

Diventa quindi particolarmente importante ampliare la formazione del medico e del personale
sanitario includendo nel curriculum formativo I’apprendimento di tecniche comunicative.

Fra i primi studiosi dell’approccio psicologico relazionale, Bateson (1972) ha messo in
evidenza come gli individui non soltanto “si mettono in comunicazione” (approccio centrato sulla
trasmissione delle informazioni) e “prendono parte alla comunicazione” (approccio
interazionista), ma che “sono in comunicazione” e attraverso la comunicazione giocano se stessi
e la propria identita. Dal punto di vista psicologico “essere in comunicazione” significa che nella
e mediante la comunicazione le persone costruiscono, alimentano, mantengono, modificano la
rete delle relazioni in cui sono costantemente immerse e che esse stesse hanno contribuito a
tessere.

La comunicazione é un continuo alternarsi di flussi comunicativi da una direzione all’altra, un
movimento circolare di informazioni, le variazioni di direzione del flusso comunicativo sono
scandite dalla punteggiatura (data dai punti di vista dei comunicanti) e il modo di leggerla &
determinato dal tipo di relazione che lega i comunicanti (Watzlawick et al.1971).

Nella prospettiva psicologica, la comunicazione diventa, pertanto, il tessuto che crea,
mantiene, modifica e rinnova i legami (di qualsiasi tipo) fra i soggetti. Infatti, ogni qualvolta un
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grave. Elemento importante di queste linee guida é la “Carta dei Diritti della Comunicazione”
della quale si riporta un estratto nel Riquadro 2.

RIQUADRO 2. Carta dei diritti della Comunicazione
(tratto e adattato da Council of Europe, 2014)

=

Diritto di richiedere gli oggetti, le azioni, le situazioni e le persone desiderate, cosi come di
esprimere preferenze e sentimenti.

Diritto di disporre di scelte e alternative.

Diritto di rifiutare oggetti, situazioni, azioni non desiderate e di declinare tutte le offerte proposte.
Diritto di chiedere e ottenere attenzione e scambi comunicativi con altre persone.

Diritto di richiedere informazioni riguardo a oggetti, persone, situazioni o fatti di proprio interesse.

B A E N

Diritto di veder attivare tutti gli interventi o le terapie necessari a permettere di comunicare
messaggi in qualsiasi modo e nella maniera piu efficace possibile, per quanto la propria disabilita
lo consenta.

=l

Diritto di veder riconosciuti comunque i propri atti comunicativi e di ottenere una risposta anche
nel caso in cui l'interlocutore non sia in grado di soddisfare la richiesta.

Diritto di avere accesso in qualsiasi momento ad ogni necessario ausilio di comunicazione
aumentativa-alternativa, o altro, e il diritto di averli sempre in buone condizioni di funzionamento.

Diritto di disporre di occasioni e contesti che prevedano e incoraggino le persone con disabilita
a partecipare come partner comunicativo a tutti gli effetti a scambi relazionali con altri individui,
anche propri pari.

Diritto di essere informato riguardo a persone, cose e fatti relativi al proprio ambiente di vita piu
prossimo.

Diritto di vedersi rivolgere atti comunicativi che riconoscano e rispettino la propria dignita e, in
particolare, di partecipare a conversazioni relative a persone portate al proprio cospetto.

Diritto di ricevere messaggi significativi, comprensibili e appropriati dal punto di vista culturale e
linguistico.

Il filo conduttore di ogni discussione sulle decisioni in materia di trattamento medico deve
essere il rispetto della dignita della persona e I’autonomia.

Nel contesto specifico della fine della vita lo scopo principale di qualsiasi trattamento medico
e la palliazione, con focus sulla qualita della vita o, almeno, sul controllo di sintomi che sono
suscettibili di compromettere la qualita della fine della vita di un paziente.

L’esperienza clinica mostra che i pazienti nel fine vita sono vulnerabili e hanno difficolta ad
esprimere i loro pareri. In aggiunta, ci sono situazioni in cui le decisioni vengono prese quando i
pazienti non sono pitl in grado di esprimere i loro desideri. Infine, in alcuni casi, i pazienti possono
esprimere, interamente di propria iniziativa, il legittimo desiderio di non prendere decisioni per
loro cure mediche.

In ogni caso, in situazioni incerte e complesse come quelle generate dal fine vita, €
fondamentale che le scelte decisionali siano il completamento di un processo collettivo proattivo
(che crea le condizioni per controllare cid che accadra piuttosto che rispondere dopo che €
accaduto) che si assicura di porre i pazienti al centro delle decisioni realizzando piu possibile i
loro desideri, anche considerando lo stato mutevole del paziente e che le decisioni possono
cambiare nel tempo.
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2.2. Comunicazione della diagnosi
e del percorso clinico assistenziale

L’incontro in cui avviene la comunicazione della diagnosi si iscrive nell’ambito di un percorso
iniziato con il processo di valutazione diagnostica che puo essere gestito dal singolo operatore
ovvero da piu operatori dell’équipe a seconda del tipo di organizzazione del Servizio.

La comunicazione della diagnosi € intesa quindi come aspetto centrale del processo
diagnostico che da avvio al percorso clinico assistenziale (PCA) (Pizzimenti et al., 2015).

In letteratura non e presente un modello di comunicazione della diagnosi specifico per la SLA,
pertanto nella maggior parte dei casi le modalita pit appropriate per comunicare la diagnosi ai
pazienti vengono mutuate da strategie usate in altre gravi patologie, come alcune forme di cancro
con basso tasso di sopravvivenza.

2.2.1. Caratteristiche della comunicazione della diagnosi

La comunicazione della diagnosi &€ un evento complesso, che contiene componenti
“informative”, “prognostiche,” e “terapeutiche”. La componente “informativa” prevede e
definisce elementi oggettivi riguardanti la condizione medica; la componente “prognostica”
descrive le implicazioni a breve e lungo termine per il paziente e la famiglia; la componente
“terapeutica” consiste nella proposta di un piano pratico per la gestione della malattia (Karnieli-
Miller et al., 2007).

Nella SLA il momento della comunicazione della diagnosi spesso coincide con la
comunicazione della prognosi e terapia. La comunicazione sulla prognosi e I’evoluzione in questa
patologia € complicata dalla variabilita del decorso clinico e dalle possibili comorbidita
psicopatologiche e neurologiche.

Il tempo a disposizione per la componente informativa & generalmente breve, e questo
potrebbe riflettere il disagio del medico nel trasmettere “cattive notizie”. Per cattive notizie si
intendono: “tutte le notizie in grado di modificare gravemente o negativamente la visione del
futuro del paziente” (Buckman R. 1984).

La diagnosi di malattia grave, si accompagna ad una prognosi grave.

Sebbene venga spesso sottolineato che esiste una relazione tra comunicazione di una diagnosi
grave e risposta dei pazienti, in termini di adattamento alla notizia e alla nuova condizione, gli
aspetti che influenzano tale relazione sono ad oggi sono stati poco studiati nelle malattie del
motoneurone.

Gli approcci centrati sul paziente, che includono anche la presenza dei familiari, si sono
dimostrati piu efficaci in questo tipo di patologia (Belle, 2010).

In un approccio sul paziente e incentrato sulla famiglia, il medico trasmette le informazioni in
base alle esigenze del paziente e della famiglia. L’identificazione dei bisogni del singolo e del
nucleo familiare deve tener conto delle credenze e pratiche culturali, spirituali e religiose della
famiglia stessa (Belle, 1991). Nel trasmettere le informazioni il medico, alla luce delle esigenze
evidenziate, ne monitorizza la comprensione, in un clima accogliente ed empatico. E stato anche
dimostrato che I’attenzione del medico a garantire la massima soddisfazione del paziente e dei
risultati puo essere percepito dal paziente come emotivo, disponibile, espressione di speranza, e
di non dominanza. Questo approccio € in contrasto con un approccio “centrato sulle emozioni” in
cui viene enfatizzato il dolore provocato dal ricevere la cattiva notizia e viene privilegiata la
dimostrazione della vicinanza con un eccesso di empatia e simpatia. Quest’ultimo approccio
sembra produrre la minor quantita di speranza e ostacola lo scambio di informazioni appropriate
(Schmid Mast et al., 2005).
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Anche il concetto di “compliance” in cui si richiede un’adesione sottomessa al regime
terapeutico ritenuto ottimale risulta fortemente inadeguato nel contesto di una patologia per la
quale non esiste un trattamento risolutivo. Piuttosto necessita di un’adesione al trattamento che
implica la partecipazione attiva e impegnata della persona e dei familiari, nonché di una
condivisione del piano di trattamento.

La comunicazione centrata sul paziente deve comprendere diversi elementi (Pizzimenti et al.,
2015) fra i quali:

— una chiara descrizione della diagnosi, della prognosi e delle scelte terapeutiche. Una
comunicazione veritiera, ma empatica tra medici e pazienti & essenziale per le decisioni
orientate alle strategie terapeutiche, sia delle terapie causali, anche sperimentali, sia delle
terapie rivolte alla gestione dei sintomi e palliative (Rich, 2014);

— la verifica, dalle risposte del paziente (feedback), del suo grado di comprensione e
accettazione delle caratteristiche della malattia. Questo € particolarmente importante nel
caso di DFT (Ibéfiez et al., 2013);

— la comprensione e il monitoraggio del grado di consapevolezza del paziente e del suo
desiderio di ricevere e ricercare informazioni sulla malattia. Questi aspetti permettono al
medico di calibrare la comunicazione e comprendere alcune modalita relazionali del
paziente: ad esempio alcuni pazienti possono rifiutare di ricevere informazioni sulla
malattia e si aspettano una relazione medico-paziente di tipo “paternalistico”, mentre altri
pazienti tendono a ricercare tutte le possibili strade per ottenere informazioni il piu delle
volte online e leggendo gli opuscoli delle associazioni di pazienti (Abdulla et al., 2014);

— la presenza di parenti o tutori, solo se cio0 & accettato dal paziente.

L’approccio centrato sul paziente si basa quindi su una comunicazione personalizzata,
adeguata al livello di consapevolezza e al desiderio di conoscere del paziente; dovrebbe essere
finalizzata a fornire il massimo delle informazioni tollerabili /utilizzabili dal paziente e dal
caregiver; con informazioni sui segni e sintomi della malattia, sul suo decorso e la prognosi, sui
trattamenti disponibili.

Il processo di comunicazione della diagnosi deve prendere in considerazione diversi aspetti,
tra i quali alcuni rivestono particolare importanza:

— Creazione di una forte alleanza terapeutica tra | ’intero team multidisciplinare e il paziente.
La comunicazione della diagnosi di una malattia come la SLA pud essere compresa ed
elaborata da parte del paziente solo all’interno di un rapporto di fiducia reciproca. Una
buona alleanza & inoltre fondamentale per la successiva discussione delle opzioni di
trattamento (Back et al., 2009). Tra le figure professionali, lo psicologo ha competenze
fondamentali per facilitare lo stabilirsi di questa alleanza (Marcus & Mott, 2014);

— Comorbilita con DFT e stadio della malattia
Se la SLA ¢ associata ad DFT, entrambe le diagnosi dovrebbero essere comunicate ai
pazienti. Inoltre, la comorbilita con la DFT dovrebbe essere considerata sia quando la SLA
¢ diagnosticata, sia quando la diagnosi viene comunicata ai pazienti. La diagnosi di DFT e
SLA deve essere comunicata quando il paziente € ancora in grado di capire e di scegliere
le proprie strategie future per far fronte alla malattia in conformita con le leggi nazionali.

— Comorbilita con la depressione, prendendo in considerazione un supporto psicologico,
utilizzando le misure di rischio di suicidio
La valutazione del rischio di suicidio pud far rimandare la comunicazione della diagnosi
ad un momento successivo pilu opportuno; tuttavia non esonera il medico dalla
comunicazione della diagnosi;

— Sostegno psicologico
per il paziente e il caregiver prima e dopo la comunicazione della diagnosi (Miller et al., 2009).
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Ricevere una diagnosi di SLA é un’esperienza traumatica per il soggetto e per i suoi familiari

ed é accompagnata da sentimenti personali di devastazione e perdita che convivono accanto a
quelli di incertezza e “sensazione di irrealtd”, soprattutto perché la diagnosi arriva, la maggior
parte delle volte, dopo un pit 0 meno lungo periodo di indagini e pareri medici spesso discordanti
(Lunetta et al., 2009). Dopo che la patologia € stata accertata il paziente si trova a fare i conti con
una diagnosi di inguaribilita accompagnata ad una progressiva perdita di abilita nel compiere
attivita di vita quotidiana, diventando sempre pit dipendente dai suoi famigliari.
Le risposte emotive della persona sono strettamente legate alla valutazione che il soggetto ha della
propria malattia e sulle informazioni acquisite su di essa; il modo di reagire dipende quindi
dall’abituale stile di vita, dalle caratteristiche di personalita, dall’atteggiamento generale verso il
mondo e dall’elaborazione e valutazione delle informazioni ricevute sulla malattia.

Vivere con la SLA significa vivere con le limitazioni da essa imposte, & necessario quindi
lavorare sull’accettazione di ausili e terapie che permettono il miglioramento della qualita della
vita del paziente e I’adattamento ambientale che favorisce la vita di relazione. Da un lato si pud
assistere a un’accettazione passiva quando domina la rassegnazione, I’incapacita di reagire e il
senso di sconfitta, quindi anche se si accetta la malattia prevale un atteggiamento di rifiuto nei
confronti di essa. Si parla invece di accettazione attiva quando viene riconosciuta dal paziente la
presenza della malattia anche se ¢’é un rifiuto del sentirsi malati e si cerca di mantenere il piu
possibile lo stile di vita precedente alla malattia.

In presenza di entrambi gli atteggiamenti si deve lavorare su un buon adattamento del paziente
alle proposte di aiuto come la terapia farmacologica, la chinesiterapia, la psicoterapia, gli ausili e
gli strumenti specifici per un miglioramento della qualita della vita quotidiana rinforzando al
massimo le capacita disponibili di ognuno, dosando durante la giornata le energie residue
concentrandole durante la mattina, momento della giornata nel quale il paziente & maggiormente
energico. Anche se questa malattia di fatto non prevede dolore fisico estremo, sicuramente si
accompagna a un’inevitabile sofferenza psicologica dovuta alla perdita graduale delle proprie
capacita motorie, della propria autonomia e indipendenza. Di fronte a una perdita significativa
generalmente si scatena una reazione emozionale di tipo depressiva chiamata “lutto”, infatti &
proprio al momento della diagnosi e del processo di accettazione della malattia che inizia
I’elaborazione del lutto, sia da parte del paziente che da parte dei famigliari.

L’impatto traumatico della SLA, che deriva anche da un lungo processo clinico per la diagnosi
della patologia e la sofferenza emotiva che la patologia comporta necessita di un approccio
olistico alla malattia e alla persona, con interventi multidisciplinari mirati fondamentalmente a
migliorare la qualita della vita in rapporto ai diversi stadi evolutivi della malattia. | gruppi di
supporto e la terapia individuale possono essere di aiuto, cosi come con altri pazienti e famiglie.

Durante la progressione della patologia il paziente spesso si trova nella condizione di provare
timore nel generare dolore ai famigliari, di perdere la capacita di comunicazione verbale, di
affrontare la morte, di sentirsi solo: tutti sentimenti che creano nel paziente una enorme
frustrazione.

I malati e i loro familiari normalmente si confrontano con risposte emozionali e
comportamentali che passano attraverso un percorso caratterizzato da cinque stadi (Cerutti et al.
2000):

1. Negazione e isolamento;

2. Rabbia;

3. Contrattazione;

4. Depressioneg;

5 Accettazione.

L’importante impatto psicologico della malattia sul paziente prevede un supporto volto a
riconoscere, comprendere e gestire le reazioni psicologiche proprie, favorire il superamento del
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senso di impotenza, di colpa e di inadeguatezza, promuovere I’accettazione della malattia e la
richiesta di aiuto, rivedere il rapporto tra nuovi ruoli assunti e reali responsabilita, evitare
I’isolamento sociale.

L’intervento multidisciplinare deve essere rimodulato in base alle esigenze della persona, alle
richieste specifiche presentate dai famigliari e all’evoluzione della patologia.

2.2.2. Come comunicare la diagnosi?

La comunicazione della diagnosi di SLA & un momento molto delicato che pud essere
psicologicamente traumatico, e i pazienti possono avere bisogno di farvi fronte utilizzando diverse
strategie, che includono risorse individuali, come la resilienza, ma anche veri e propri meccanismi
di difesa.

Le modalita di comunicazione di una diagnosi di SLA dovrebbero includere:

— L’applicazione di tecniche di counselling (consulenza), in uno spazio confortevole, con un
tempo adeguato per I’elaborazione di informazioni, il rispetto per il paziente e
I’accettazione delle reazioni del paziente.

— La possibilita per il singolo professionista sanitario di prestare particolare attenzione alle
proprie emozioni personali, come ad esempio i sentimenti sulla morte, in reazione e/o in
relazione alle caratteristiche e alle specificita di ogni paziente.

— La conoscenza dei metodi di comunicazione evidence-based, ad esempio, il protocollo in
sei fasi per la Comunicazione di cattive notizie utilizzato nella cura del cancro (Kaplan,
2010). Questo modello include: I’'impostazione del colloquio, la valutazione della
percezione del paziente, I’ottenere I’invito del paziente, il dare informazioni al paziente,
I’affrontare le emozioni del paziente con risposte empatiche, le strategie e la sintesi. Nel
Riquadro 3 una sintesi dei passi del protocollo SPIKE adattato e rielaborato a partire da
fonti di letteratura (Baile et al., 2000).

— L’uso di parole semplici che possono essere comprese facilmente dal paziente. Attenzione
all’uso di eufemismi, parole vaghe, e la non denominazione della malattia che potrebbero
essere un meccanismo di difesa del medico (Karnieli-Miller et al., 2007).

— Possono essere utili tecniche di medicina narrativa (Conferenza di Consenso “Linee di
indirizzo per Iutilizzo della Medicina Narrativa in ambito clinico-assistenziale, per le
malattie rare e cronico-degenerative”, 2015).

2.2.3. Formazione alla comunicazione

I medici e gli altri operatori sanitari dovrebbero essere formati all’utilizzo di tecniche di
comunicazione efficaci per fornire informazioni sullo stato di salute del paziente (Marcus & Mott,
2014).

Comunicare una cattiva notizia & uno dei compiti piu scoraggianti affrontati da medici e, nella
maggior parte dei casi, sono chiamati ad effettuare tale comunicazione con poca formazione
(Orlander et al., 2002).

Il personale medico e, piu in generale, il personale sanitario, pud essere impreparato a
comunicare cattive notizie e a gestire un colloquio di comunicazione della diagnosi di SLA,
soprattutto a causa di una mancanza di formazione specifica nelle componenti comunicative e
nella gestione emozionale (Pagnini et al., 2012).

Storicamente, infatti, nella formazione medica e stato posto pit valore sulla competenza
tecnica che sulle capacita di comunicazione. Questo lascia i medici impreparati alla complessita
e all’intensita emotiva insita nella comunicazione di cattive notizie (VandeKieft, 2001).
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RIQUADRO 3. Sintesi dei passi previsti dal protocollo SPIKE

SPIKE & un acronimo formato dalle lettere dei sei passi fondamentali costitutivi dell’intervento che
iniziano dall’esplorazione delle conoscenze e delle aspettative della persona fino alla comunicazione
della verita rispettando il ritmo e la volonta del malato.

Step Obiettivi
1.SETTING UP Prepararsi per il colloquio e disporsi per I'ascolto
Preparare il Costruire la relazione
contesto Mettere il paziente a proprio agio
2.PERCEPTION Esplorare la conoscenza e I'idea che la persona ha dei suoi disturbi
Capire cosa il Valutare le discrepanze nell'informazione
paziente sa gia Valutare la negazione (non e necessario affrontarla)

Comprendere le aspettative e le preoccupazioni del paziente
Chiarire le finalita dell'incontro
Chiarire chi desidera che sia presente all'incontro

3.INVITATION Valutare quante informazioni desidera ricevere il paziente e quando
Invitare il paziente comunicarle
ad esprimersi Riconoscere che il bisogno di informazioni da parte del paziente pud
sul desiderio di cambiare nel tempo
essere informato

4. KNOWLEDGE Informare in modo graduale
Condividere Preparare il paziente a ricevere la cattiva notizia
le informazioni Personalizzare le informazioni, evitare I'utilizzo di termini gergali

Valutare I'effetto di cid che si sta comunicando

Verificare che il paziente abbia compreso

Valutare la gradualita delle informazioni da dare (non sempre € necessario
dire tutto e subito)

Affrontare una questione per volta (es. chiarire le implicazioni della
diagnosi prima di affrontare gli effetti del trattamento)

Incoraggiare e rispondere a tutte le domande su dubbi o paure

5.EMOTIONS Facilitare I'espressione delle emozioni
Dare spazio Convalidare le reazioni emotive del paziente
alle emozioni Riconoscere le proprie reazioni emotive

Aiutare il paziente a ripristinare il controllo della situazione

6.STRATEGY Assicurarsi che esista un piano chiaro e condiviso per il futuro
AND SUMMARY
Pianificare
€ riassumere

Adattamento da: Baile et al., 2000 e Von Bergen et al., 2011

Le difficolta nel fare una diagnosi di SLA per I’équipe multidisciplinare, e quelle incontrate
nel momento della comunicazione della diagnosi ai pazienti sono state riportate in un recente
studio (Schellenberg et al., 2014).

I timori dei medici circa la comunicazione di cattive notizie includono la paura di essere
incolpati, I’evocare una reazione, I’esprimere emozioni, il non conoscere tutte le risposte, la paura
dell’ignoto e il contatto con temi personali sulla malattia e la morte (Buckman, 1984).

Questo puo portare il personale sanitario a diventare emotivamente disimpegnato rispetto ai
loro pazienti (Orlander et al., 2002). Inoltre, le cattive notizie comunicate in modo non adeguato
o0 distaccato possono inficiare la capacita di adattamento del paziente e dei suoi familiari alle
conseguenze di tale notizia (Fallowfi et al., 1993).
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2.3. Comunicazione degli aspetti genetici.
Come e cosa viene comunicato

2.3.1. Basi genetiche della SLA, fattori di rischio genetici e ambientali

La patogenesi della SLA non & ancora conosciuta; I’ipotesi pitl accreditata & che la malattia
sia dovuta ad una complessa interazione tra fattori genetici e fattori ambientali.

Si distinguono due gruppi di SLA in relazione all’anamnesi familiare: SLA familiare (SLAf),
in cui vi & almeno un altro membro della stessa famiglia che ha sviluppato la malattia,
indipendentemente dal grado di parentela, e SLA sporadica (SLAS), quando non vi sono familiari
affetti.

La SLA é familiare nel 5-10% dei casi, con una trasmissione in genere autosomica dominante,
raramente recessiva 0 X-linked. Le forme di SLATf sono clinicamente indistinguibili da quelle
sporadiche, se non per un esordio piu precoce.

L’era genetica della SLA inizia nel 1993 con la scoperta di mutazioni del gene
superossidodismutasi (SOD1). Da allora, la lista dei geni associati alla SLA & in continua crescita,
anche grazie all’utilizzo di nuove tecnologie, come I’exome sequencing.

In circa i due terzi dei casi di SLAT, sono state identificate mutazioni a carico dei circa 30 geni
associati alla malattia. Di questi, 5 sono definiti geni maggiori perché responsabili della gran parte
dei casi e sono i geni C9ORF72, SOD1, TARDBP, FUS e TBK1.

Altri geni, quali OPTN, VCP, UBQLN2, SQSTM1, PFN1, MATR3, CHCHD10, TUBA4, sono
stati identificati, ma sono responsabili di un numero molto limitato di casi di SLAf.

I recenti dati della letteratura dimostrano che anche nelle forme di SLAs, seppure in piccole
percentuali (circa il 12%), & possibile riscontrare mutazioni degli stessi geni responsabili delle
forme familiari.

Sono stati identificati anche alcuni geni considerati come fattori di suscettibilita per la malattia:
ATXN2, UNC13A, ANG, SMN1 e SMN2; questi geni sono stati associati ad un aumento del rischio
di malattia e sono considerati come modificatori dell’esordio o della progressione, tuttavia,
nessuno di essi, da solo, & necessario o sufficiente a causare la malattia.

E interessante notare che alcuni geni implicati in forme di malattie del motoneurone sono
responsabili anche di quadri clinici differenti come il glaucoma, la malattia di Paget, la miopatia
a corpi inclusi e soprattutto la DFT, suggerendo I’esistenza di vie cellulari e metaboliche comuni
tra la SLA e altre malattie non esclusivamente neurologiche.

Piu recentemente, particolare attenzione & stata rivolta all’espansione esanucleotidica ripetuta
(centinaia o migliaia di volte) del gene CO9ORF72, poiché rappresenta la piu frequente alterazione
molecolare osservata nei soggetti con SLAT (circa il 40%) e DFT (circa il 25%) e in soggetti con
SLAs d’origine europea (7%).

Interessanti evidenze riguardanti I’effetto dell’ambiente nel causare la SLA e
I’identificazione di fattori di rischio sono state fornite da diversi studi epidemiologici, sebbene
non sempre sia semplice stabilire se tali risultati dipendano realmente dall’ambiente o riflettono
piuttosto le differenze tra i genomi delle varie popolazioni studiate. Oltre all’eta avanzata, il
sesso maschile e la familiarita per la malattia, i principali fattori di rischio ambientali studiati
sono quelli legati allo stile di vita (fumo e alimentazione), I’indice di massa corporea, I’attivita
fisica, i fattori di rischio occupazionali e ambientali, i metalli, i pesticidi, alcuni virus e la
comorbidita con talune malattie.

Un’area di ricerca attuale riguarda I’epigenetica, come primo mediatore degli effetti ambientali
sul genoma. L’epigenetica spiega, infatti, come pud essere controllata I’espressione e la funzione
dei geni e cosa media I’interazione geni-ambiente.
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Nel complesso, la causa della malattia rimane non nota in un gran numero di persone con
SLAs: dati ancora insufficienti riguardano la penetranza ed espressivita dei geni coinvolti, il ruolo
patogenetico di molte mutazioni, nonché il contributo dei fattori ambientali, dell’invecchiamento
e delle modifiche post-genomiche nel causare la malattia.

| progressi della ricerca scientifica attraverso lo studio della genetica hanno consentito di
acquisire maggiori conoscenze sui meccanismi patogenetici che sottendono la malattia, scoprire
nuove vie cellulari coinvolte nella degenerazione del motoneurone, validare nuovi modelli
sperimentali animali e identificare potenziali target terapeutici per una medicina e un approccio
alla cura sempre piu personalizzato.

2.3.2. Aspetti generali della consulenza genetica

La consulenza genetica e parte del complesso iter diagnostico di una malattia, si basa su un
processo comunicativo impegnativo, e ha lo scopo di aiutare la persona affetta e la famiglia a
comprendere le informazioni cliniche sulla malattia, le basi genetiche, il rischio di trasmetterla e
integrare tali informazioni con le scelte individuali, nel modo migliore e nel rispetto delle
decisioni prese dal paziente.

La consulenza genetica e finalizzata a chiarire le cause della malattia, la possibilita di ricorrere
a un test genetico, il significato, i limiti, I’attendibilita e la specificita di tale test, ad acquisire e/o
integrare dati sulla storia clinica familiare e personale, alla raccolta del consenso informato
relativo al test genetico, alla gestione dei dati genetici, alla conservazione del campione biologico
e alla possibilita di un suo riutilizzo per I’analisi di nuove mutazioni.

Si articola in tre momenti successivi: consulenza genetica pre-test, esecuzione del test genetico
e consulenza genetica post-test.

Prima di procedere con I’esecuzione del test & fondamentale I’acquisizione del consenso
informato.

Attualmente, il test genetico si propone alle persone con SLA (PCS) che hanno un parente
affetto da SLA e/o da DFT; oppure, in assenza di familiarita (SLAs), nell’ambito di uno specifico
protocollo di ricerca. Alcuni centri specialistici suggeriscono di effettuare nei soggetti con SLAsS,
I’analisi dei cinque geni maggiori.

| familiari (a rischio) asintomatici possono esplicitamente chiedere di effettuare il test genetico
che va eseguito solo nell’ambito di specifici protocolli presso centri esperti per la SLA. Inoltre
viene considerata la familiarita per DFT per orientare alcune analisi genetiche.

I geni da considerare nel protocollo diagnostico di routine sono attualmente i geni C9ORF72,
SOD1, TARDBP, TBK1 e FUS. L’analisi di altri geni, coinvolti pit raramente, va valutata per
ogni singolo caso.

I geni considerati come fattori di rischio (ATXN2, ANG) vanno studiati solo nell’ambito di
protocolli di ricerca

In mancanza di valide terapie o di misure preventive, non vi é indicazione ad eseguire il test
genetico ai soggetti a rischio, asintomatici. Tuttavia, se un familiare a rischio, asintomatico, di un
paziente affetto da SLA con mutazione genetica nota chiede di sottoporsi ad indagine genetica, il
test va effettuato secondo protocolli definiti e presso centri esperti. E importante fornire
un’accurata informazione soprattutto alla luce dei limiti delle attuali conoscenze; in particolare
va chiarito che un eventuale test positivo non é indicativo di un sicuro sviluppo di malattia, in
quanto i dati sulla penetranza non sono ben definiti.
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2.4. Comunicazione al paziente del piano riabilitativo
(motricita, linguaggio, prescrizione ausili).
Ausili per lacomunicazione e la partecipazione

2.4.1. Presain carico della PCS e piano riabilitativo-abilitativo

La specificita della SLA, con la sua rapida evoluzione, impone un processo di valutazione
permanente, ottenibile con una valutazione disgiunta preferibilmente confluente in un fascicolo
sanitario unico, meglio se informatizzato.

Il particolare peso psicologico e assistenziale della SLA impone per di piu una sorveglianza
multidimensionale oltre che una valutazione, volta a prevenire e ad accompagnare le ripercussioni
psico- fisiche sui caregiver e sui familiari.

Un dialogo continuo e attento tra PCS e operatori sanitari, honché una condivisione di
percorso tra i diversi operatori sanitari stessi, costituisce I’elemento di garanzia per
I’appropriatezza e I’opportunita della libera e consapevole scelta individuale da parte della PCS
e della sua famiglia.

Il personale riabilitativo (fisioterapista, logopedista, terapista occupazionale) ha il compito di
monitorare i bisogni della persona, mantenere il trofismo muscolare a livello di tutti i distretti
corporei, prevenire danni terziari, modificare I’ambiente domestico e soprattutto, in stretta
relazione con la fisionomia individuale della PCS e della famiglia, predisporre e coadiuvare
I’impiego di tutti gli ausili necessari al mantenimento della vita indipendente, finché possibile, e
alla migliore qualita di vita possibile man mano che la patologia procede. Gli ausili vanno scelti
anche a tutela della qualita di vita e della sicurezza del caregiver (EFNS, 2012).

Data la complessita dei sintomi connessi alla patologia, si evidenziano quattro aree principali
entro cui vanno concentrati gli interventi.

I livelli costituiscono un riferimento a fronte di un intervento che richiede sempre e comunque
un’analisi dei bisogni della persona e del suo nucleo familiare, oltre ad un’attenta pianificazione
degli interventi assistenziali che vanno individualizzati e sottoposti a frequenti aggiornamenti e
rimodulazioni.

Le aree di intervento si riferiscono alle capacita di ciascun paziente di muoversi, di respirare,
di nutrirsi e di comunicare,

Fin dagli esordi la patologia impone alla PCS e alla sua famiglia le problematiche della
disabilita e richiede, momento per momento, un attento monitoraggio delle residue capacita
motorie (valutazione funzionale). La riabilitazione Neuromotoria, a secondo della stadiazione
della malattia ha diversi obiettivi cosi come riassunti nella tabella successiva (Tabella 1).

E importante per la PCS iniziare la fisioterapia fin dalle fasi precoci (Gordon, 2013).

Nella I fase ci sono deficit lievi e la PCS é autosufficiente.

Nella Il fase vi & la perdita di una funzione importante (cammino, uso delle braccia, fonazione)

Nella 11 fase vi é una totale dipendenza.

Indipendentemente dallo stadio occorre effettuare una riabilitazione, sia di tipo passivo che
attivo, per evitare danni secondari.

L’esercizio attivo permette di mantenere il tono senza eccessivo affaticamento utilizzando
anche ausili e/o ortesi personalizzati ad ogni PCS, per il raggiungimento dell’obiettivo funzionale
richiesto.
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Tabella 1. Obiettivi della riabilitazione neuromotoria nelle diverse fasi

Fase Obiettivo

I e mantenere l'articolarita di tutti i distretti corporei
¢ mantenere la forza muscolare e I'elasticita
¢ stimolazioni dei muscoli utilizzati nella deglutizione, nella scrittura, nella fonazione
e insegnare ad economizzare I'atto respiratorio e mobilizzazione cingolo scapolo-toracico
e insegnare percezione e controllo dell’attivita del diaframma
¢ informare-la PCS-e caregiver sulle tappe dell’evoluzione della malattia
¢ informare la PCS e caregiver sulle strategie per prevenire complicazioni secondarie
e insegnare ai pazienti strategie motorie utili

I e insegnare strategie motorie (vicarianti) per minimizzare I'effetto dei sintomi sui gesti
quotidiani
e valutare 'ambiente domestico al fine di facilitare la mobilita e prevenire le cadute
e valutare ausili a supporto della PCS e/o caregiver

1] e insegnare strategie per prevenire le cadute
e insegnare a riconoscere le fasi di fluttuazione e le strategie di movimento in queste fasi
(esercizi propriocettivi)
o far mantenere regolare attivita fisica a domicilio, coinvolgendo anche il caregiver, per
mantenere il controllo posturale e la capacita di manipolare oggetti
¢ valutare ausili a supporto della PCS e/o caregiver

v e insegnare al caregiver come aiutare il paziente sia nella gestualita quotidiana che nella
attivita fisica
e valutare ausili a supporto della PCS e/o caregiver
\% o allestire strategie per facilitare lo spostamento e I'assistenza
e prevenire le lesioni da pressione
e mantenere le capacita vitali e prevedere periodici cambi di postura.
e valutare ausili a supporto della PCS e/o caregiver

2.4.2. Comunicazione nella PCS e intervento logopedico

Nella SLA la perdita della comunicazione attraverso il canale verbale-fonatorio & uno degli
aspetti pill  angoscianti. La compromissione dell’eloquio con la perdita progressiva
dell’intelligibilita puo portare le PCS dalla disatria, presente spesso sin dall’esordio, all’anartria,
in persone dove la volonta, la capacita e la possibilita di comunicare rimangono. E importante
pervenire ad una diagnosi neurologica precisa piu precocemente possibile, data la rapidita
dell’evoluzione; e a seconda del tipo di esordio, bulbare o spinale, effettuare una visita Foniatrica
e una valutazione funzionale delle abilita pneumo-fono-articolatorie e della comunicazione da
parte del logopedista. Il 25-30% dei pazienti con SLA presentano disartria come primo o
predominante segno nei primi stadi del disturbo, quando disartria e disfagia sono i sintomi
d’esordio, continuano a costituire i maggiori limiti funzionali durante tutto il corso della malattia
(Yorkston et al., 1993). La disartria puo essere flaccida (articolazione lenta e faticosa, ipernasalita,
voce rauca e soffiata), spastica (articolazione imprecisa, monotonia, scarsa prosodia) 0 mista.
L accoglienza del paziente é alla base del lavoro dell’équipe interdisciplinare, all’interno della
guale viene impostato un Progetto Riabilitativo Personalizzato allo scopo di mantenere le abilita
funzionalmente presenti o in fase di decadimento e non al loro recupero. Il progetto,
necessariamente condiviso con la PCS, ha prioritariamente lo scopo di anticipare il declino
dell’intelligibilita e implica I’individuazione di tutte le strategie di compenso che la persona potra
attuare per parlare il pit a lungo possibile, in un ambiente che dovra adattarsi alle progressive
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nuove esigenze di comunicazione non ultimo [’utilizzo eventuale di un comunicatore
personalizzato.

Durante la fase di valutazione funzionale il logopedista effettua un’analisi delle abilita
fonatorie, articolatorie e comunicative generali del soggetto, ma valuta anche con i familiari e la
PCS le esigenze comunicative e le situazioni in cui maggiormente la PCS ha necessita/desiderio
di comunicare. L’obiettivo del bilancio logopedico ¢ individuare le abilita residue della PCS e le
sue esigenze comunicative.

A seguito di tali indagini, il logopedista, confrontandosi con I’équipe interdisciplinare
(foniatra, fisioterapista, ecc.), potra redigere un Progetto di Riabilitazione Individuale per la PCS
indagata, che andra comunque, indipendentemente dallo stadio della malattia, a lavorare sul
mantenimento/implementazione delle abilita prassiche, della coordinazione respirazione —
fonazione dell’abilitazione all’uso alle corrette tecniche di intelligibilita della parola.

Come gia specificato, non esiste un momento ben preciso per intraprendere un percorso
abilitativo/riabilitativo di tipo logopedico legato al linguaggio, pit I’intervento sara precoce, tanto
pit il paziente potra acquisire tecniche e strategie di compenso per mantenere il pit a lungo
possibile la possibilita di poter comunicare liberamente e autonomamente con le persone che
fanno parte della propria vita.

Nel caso della SLA si puo porre il problema del significato di un intervento riabilitativo, in
presenza di una patologia ingravescente. Sulla base della letteratura scientifica e I’esperienza
clinica si puo affermare che, di solito il paziente desidera e ha bisogno che ci si occupi di lui.

In questo caso I’intervento logopedico non ha una valenza riabilitativa (cure), ma di presa in
carico globale (care), di accompagnamento della persona. L’obiettivo costante, articolato su
modificazioni progressive, sara ottimizzare I’efficacia della comunicazione il pit a lungo
possibile.

Quello che potremo fare sara rendere la funzione comunicativa semplice e senza sforzo, questo
implica I’adozione di una serie di misure ambientali e comportamentali atte a produrre nel
soggetto un’aumentata resistenza in condizioni di conversazione. Dato che nella comunicazione
la condivisione di un’uguale modalita di trasmissione delle informazioni & necessaria, medesimo
lavoro di formazione sara dedicata al caregiver, che trascorre la maggior parte del tempo col
paziente, e al personale coinvolto nel percorso di cura.

Quando comunque I’intelligibilita sara talmente compromessa da rendere impossibile comunicare
nonostante gli adattamenti si potranno proporre strategie o dispositivi per comunicazione
aumentativa e alternativa (EFNS, 2012), tema affrontato nel prossimo paragrafo.

Si ribadisce I’importanza della chiarezza durante la relazione tra terapista e PCS; sara nostra
cura spiegare loro che il percorso intrapreso non modifichera il lento decorso della patologia,
tuttavia sara in grado di fornirgli, per quanto possibile, alcune tecniche di mantenimento delle
proprie abilita articolatorie e fonatorie, fino a quando non giungera il momento dell’uso di un
ausilio per la comunicazione aumentativa alternativa.

2.4.2.1. Indicazioni per migliorare la comunicazione con la persona con difficolta di
articolazione della parola e di fonazione

Nelle persone con SLA i problemi di articolazione della parola e di fonazione sono tra i
maggiori limiti funzionali in tutto il corso della malattia. Si tratta di una criticita di cui non sempre
il malato e consapevole, che condiziona fortemente la comunicazione verbale. L’interlocutore
vive questo momento con disagio, e ritenendo di non essere adeguato parte svantaggiato,
condizionando in questo modo I’efficacia della comunicazione. Pud anche rinunciare a
comunicare direttamente con la PCS (evitamento) e preferire rapportarsi con il caregiver. E
importante invece che la PCS possa esprimersi in autonomia il pit a lungo possibile. Sara
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I’operatore attraverso dei facilitatori della comunicazione che potra andare incontro alle difficolta
e al disagio della persona malata, per supportarla fino a quando sara necessario ricorrere, il piu
tardi possibile, ad altri sistemi.

Cosa fare:

— rispondere ad ogni tentativo di comunicazione in modo sollecito e interessato;

— scegliere un ambiente luminoso, silenzioso, non distraente;

— porsi di fronte, alla stessa altezza, guardare in viso la PCS per cogliere ogni elemento della
mimica facciale che ci aiuti a decodificare in tutto o in parte quanto dice (lettura labiale,
sguardo, ecc.);

— stabilire insieme 1’argomento del discorso;

— attivare la massima attenzione (visiva-uditiva) per poter comprendere il messaggio;

— dare tutto il tempo che serve alla sua produzione (non dimostrarsi impazienti);

— attingere il piu possibile alle proprie capacita intuitive per completare messaggi poco chiari
(senza anticipare la parola per farlo finire prima).

Possiamo aver capito tutto, qualcosa o nulla. In ogni caso ripetiamo quanto abbiamo capito e

chiediamo alla PCS se ¢ quello che ci ha detto.

Cosa fare se non abbiamo capito:

— invitiamo la PCS a modificare I’enunciato in questo modo:
“Lei ha detto bene, ma io non ho capito. Dato che mi interessa molto capire il suo pensiero
puo, per favore, esprimerlo con una o poche parole? In questo modo la voce sara forte fino
alla fine. Ora inspiri profondamente ed espirando dica il suo pensiero lentamente, ma con
voce sostenuta, esagerando I’articolazione dei suoni” (questo serve a migliorare la nostra
lettura labiale, oltre a rendere pit riconoscibili i fonemi).

— qualora non fosse chiaro ancora quanto abbiamo sentito pud essere utile ricorrere alla
scrittura o all’indicazione delle lettere mediante una tavola alfabetica.

2.4.3. Valutazione e fornitura degli ausili

La valutazione degli ausili destinati alla PCS non pud prescindere da un coinvolgimento diretto
della PCS stessa, non concepita solo come monade ma inserita in un contesto piu vasto, sociale e
ambientale (OMS, 2001). Con il modello-bio-psico-sociale infatti la visione della persona é
globale: essa € inserita in un ambiente, sono presenti fattori personali e ambientali, che possono
essere considerati come facilitatori o barriere. Lo scopo dell’intervento riabilitativo & “guadagnare
salute” con il compito di definire la “persona” per farle raggiungere, nell’ottica del reale
empowerment, le condizioni di massimo livello possibile di funzionamento e partecipazione, in
relazione alla propria volonta e al contesto. Nelle gravi disabilita acquisite come la SLA la perdita
delle proprie occupazioni, attivita, interessi e valori, ruoli (Kielhofner, 2002) costituisce una delle
principali restrizioni alla partecipazione ed é fonte di sofferenza motivazionale, affettiva, per cui
I’individuazione delle occupazioni possibili, degli interessi e dei complessi bisogni comunicativi
delle persona ¢ il passaggio fondamentale per poter individuare il sistema di ausili che meglio
risponda alle necessita della persona (Sherer & Federici, 2013).

La valutazione e I’individuazione degli ausili necessari durante il decorso clinico, non deve
essere una azione occasionale o considerata come ultima spiaggia, ma anzi una modalita di
prevenzione di danni piu gravi, come il rischio psicopatologico da isolamento nel caso della SLA.
E necessario avere I’opportunita di provare e di sperimentare gli ausili nel proprio ambiente, in
un processo di elaborazione della propria disabilita e di accettabilita personale. Gli ausili sono
definiti: “Qualsiasi prodotto (dispositivi, apparecchiature, strumenti, software ecc.), di produzione
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specializzata o di comune commercio, utilizzato da (o per) persone con disabilita per finalita di:
1) miglioramento della partecipazione; 2) protezione, sostegno, sviluppo, controllo o sostituzione
di strutture corporee, funzioni corporee o attivita; 3) prevenzione di menomazioni, limitazioni
nelle attivita, o ostacoli alla partecipazione.” (ISO 9999:2011).

Ne discende che I’individuazione degli ausili piu appropriati, 0 meglio della soluzione
assistiva piu consona, debba tener conto della triade persona / attivita / contesto (Andrich, 2011).
Il percorso di fornitura degli ausili deve prevedere una valutazione delle capacita funzionali in
quel momento, inteso nella sua complessita; ogni persona con disabilita sceglie di iniziare a
gestire in modo nuovo e alternativo il suo fare e comunicare, ovvero attraverso gli ausili, secondo
le proprie preferenze e le proprie attitudini. Tra i fattori personali va sottolineata la resilienza, una
caratteristica della personalita che sostiene la persona nella volizione ma pud sostenerla anche
nella gestione di nuove complessita. La soddisfazione della persona con disabilita dipende dal
matching tra le aspettative della persona e la qualita dell’interazione, che riesce a gestire in
autonomia attraverso gli ausili, ed ¢ il risultato della prova comparativa delle soluzioni assistive
utilizzate durante la valutazione, per arrivare all’individuazione dell’ausilio; tale procedura ¢ alla
base del percorso per evitare I’abbandono degli ausili. Inoltre € fondamentale preveder un training
alla PCS, ai familiari e al personale di care per consentire un adeguato uso degli stessi e prevenire
I’abbandono.

Per la PCS la fase del follow-up é di fondamentale importanza dato il decorso della patologia.

Date le caratteristiche di perdita progressiva di capacita funzionali nella PCS, é necessaria una
rivalutazione costante dello stato del paziente. Le raccomandazioni indicano la necessita di una
rivalutazione periodica (tipicamente ogni 3-6 mesi) della funzione articolatoria e del linguaggio
(EFNS, 2012).

Il Matching Person & Technology (Sherer, 2004) rappresenta un modello per la valutazione
del migliore abbinamento Persona-Tecnologia assistiva.

La varieta di ausili a disposizione rende necessaria una conoscenza tecnologica e una
valutazione oggettiva dell’ausilio sulla base dei criteri internazionali che I’operatore deve
conoscere.

Il parco ausili ad oggi a disposizione degli utenti va da quelli a bassa tecnologia, come il
pannello ETran' o i campanelli di chiamata, fino a quelli ad alta tecnologia, come i Puntatori
Oculari. E necessario sottolineare che I’utilizzo del’ETran richiede una comunicazione face to
face, che & la forma pit delicata di interazione con le persone con disabilita, la forma piu difficile
di interazione con le PCS e tra loro e i loro familiari. Insegnare ad usare il pannello ETran fa parte
della valutazione e della relazione di aiuto a cui tutti gli operatori si devono attenere.

I Puntatori Oculari difatti, essendo concepiti come computer ad interfaccia ottica ad
emulazione del mouse, prevedono che I’utilizzatore abbia le basi di informatica necessarie
all’utilizzo, oltre che caratteristiche relative al sistema visivo. Per quanto riguarda I’uso di BCI
come modalita comunicativa nella PCS in fase avanzata, occorre ricordare il piu recente Brain
Computer Interface (BCI o interfaccia neurale) che pur essendo tecnologie sofisticate, non sono
adatte per tutte le PCS. Attualmente si sta studiando I’applicabilita della BCI in ambito
commerciale, in quanto la rilevazione attraverso gli elettrodi di superficie non & affidabile e
comprovabile come nelle vere interfacce BCI che sono ancora sperimentali. Circa il 50% delle
PCS in fase avanzata sono affetti da disturbi cognitivi di grado variabile (Ringholz et al., 2005),
il che puo essere ostativo all’uso delle interfacce BCI stesse.

! L’ETran, dalla contrazione delle due parole Eye Transfer, & un pannello in plexiglass trasparente sul quale
vengono posizionate lettere o immagini e attraverso il quale € possibile comunicare con la PCS mediante
lo sguardo.
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In uno studio sulle PCS dotati di BCI (Silvoni et al., 2009), si € evidenziato come né il tempo
trascorso dal periodo di training né lo stato clinico influenzassero le capacita di gestione della
BCI da parte della PCS, agli stadi precoce e medio della malattia. Cio ha suggerito I’utilita di tale
supporto tecnologico, prima che la PCS entri in LIS.

La valutazione contestuale per la prescrizione ottimale degli ausili € motivata dal fatto che, ad
es. per il caso specifico di IMV, I’accettabilita della IMV stessa varia fortemente in relazione ai
differenti paesi e culture di provenienza della PCS (Miller et al., 2009), essendo tale procedura
costosa in termini di impatto emozionale e sociale sia sul paziente che sul caregiver. Per quel che
riguarda la valutazione e I’individuazione dei presidi e degli ausili oltre I’équipe multidisciplinare
strutturata, che ha in carico la PCS, possono essere consultati professionisti quali ingegneri,
tecnico ortopedico, architetto, ecc.

La valutazione della competenza comunicativa nella SLA non pud non comprendere
I’approccio di comunicazione aumentativa alternativa per quanto riguarda non le solo le funzioni
del linguaggio ma soprattutto le competenze pragmatiche riferibili alla conversazione e alla
narrazione, cioé quelle competenze necessarie alla partecipazione ai contesti di vita. L operatore
che effettua tale valutazione deve pertanto saper individuare ogni strategia alternativa all’uso del
linguaggio verbale utile in ogni fase della malattia e sulla base di questo di questa valutazione
individuare gli ausili di comunicazione maggiormente utili. (Beukelman, Mirenda, 2014). Va
valutata attentamente la componente motoria per I’accessibilita a sistemi elettronici e informatici
alternativi, sia nella componente simbolica che nella componente alfabetica, unitamente alla
capacita linguistica: infatti la persona con SLA presenta sempre complessi bisogni comunicativi
che possono essere espressi sia in forma simbolica che in forma alfabetica con numerose strategie
alternative. | familiari, gli operatori di care e tutti i partner parlanti devono essere istruiti e
coinvolti direttamente nella conoscenza e uso di tali strategie alternative comunicative, compresi
gli ausili, per poter operare quelle fondamentali modificazioni del comportamento e della
relazione che sono necessari alla persona affetta da SLA per poter comunicare: un aspetto
fondamentale € rappresentato dalla velocita di espressione del messaggio da parte della persona
con disabilita in quanto la composizione (alfabetica o simbolica) richiede un tempo non
corrispondente alla normale velocita dello scambio comunicativo tra parlanti. E quindi importante
che familiari e operatori di care siano guidati alla comprensione del problema e a saper affrontarne
la rilevanza nella vita quotidiana. “

Un ulteriore fattore da tener presente & il costo? degli ausili, che per quelli di ultima
generazione e ad alto contenuto tecnologico, e elevato. Un’attenta valutazione fa si che
I’abbinamento Persona-TA sia il pit coerente possibile, riducendo il pit possibile il rischio di
abbandono, cioé che I’ausilio rimanga inutilizzato. La centralita dell’utente durante I’intero
processo di selezione, dalla scelta consapevole alla prova d’uso, &€ uno dei fattori che limitano
I’abbandono. Anche la formazione dei professionisti, dei fornitori dei servizi di selezione e degli
utenti stessi risulta essere un altro fattore fondamentale (Federici & Sherer, 2013). 1l follow-up e
la rivalutazione nel tempo, oltre a ridurre il rischio di abbandono, consentono di sviluppare un
programma di riciclo degli ausili altrimenti inutilizzati.

Il percorso per la fornitura degli ausili, sia per la mobilita funzionale, di assistenza e supporto
al caregiver, ecc. che per la comunicazione necessita di professionisti preparati e specializzati in
percorsi di studio universitari e di specializzazione post-universitaria. Nel nuovo Nomenclatore

2 L avalutazione dei costi &€ importante sia per i sistemi di servizio di fornitura privati sia per quelli pubblici.
La legislazione attuale vigente in Italia, il DM 332/1999 aggiornato il 31/5/2009 e a tutt’oggi in fase di
aggiornamento, prevede un percorso codificato per la fornitura di ausili per la motilita, 1’udito e la vista.
Gli ausili per la comunicazione aumentativa alternativa, pur se previsti, non hanno un percorso stabilito
né tantomeno un tariffario. Al livello regionale attualmente si stanno prevedendo dei sistemi di fornitura
specifici per questa tipologia di ausili.
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(Accordo Stato-Regioni approvato il 7/9/2016) ne é prevista la fornitura dal Servizio Sanitario
Nazionale (SSN).

In ultimo, volendo rimarcare I’importanza del costante coinvolgimento della persona, ciascun
professionista coinvolto nel processo di cura dovrebbe dotarsi di uno strumento per comunicare
direttamente con la PCS. Il semplice pannello ETran puo risultare utilissimo allo scopo. Le
caratteristiche costruttive del pannello stesso e le modalita d’uso consentono la comunicazione
ponendosi in relazione con la PCS.
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2.5. Comunicazioni relative alle problematiche
deglutitorie

Nella SLA le problematiche deglutitorie spesso appaiono precocemente e la PCS deve
convivere con difficolta via via piu importanti durante tutto il percorso di malattia. Esse
rappresentano un significativo indice di mutamento dei vari quadri clinici e, nella loro progressiva
evoluzione, tendono a rappresentare per la persona affetta da SLA e la sua rete socio/familiare,
una delle maggiori criticita. La presa in carico ai primi segnali di difficolta, da parte del personale
dedicato, dara inizio ad un processo di accompagnamento spesso, purtroppo breve, oppure, piu
raramente, prolungato per anni, che cambiera nel tempo al variare dei bisogni, e che potra avere
una grande rilevanza per la qualita di vita della persona malata e dei suoi cari.

La deglutizione & la capacita di convogliare sostanze solide, liquide, gassose o miste
dall’esterno allo stomaco. La disfagia & qualsiasi disagio nel deglutire o qualsiasi disfunzione
della deglutizione.

Nella PCS, in rapporto alla fisiologia della deglutizione, la disfagia é caratterizzata da:

— progressiva diminuzione di forza e agilita della muscolatura buccale;
deficit delle fasi orale e propulsiva;

— ritardo di innesco del riflesso faringeo;
debole escursione laringea;

— incoordinazione faringo-laringea.

Tali deficit, associati ad un deficit di resistenza, nelle fasi iniziali portano per lo piu ad assenza
di inalazione con semisolidi e solidi, ma ad una tendenza all’inalazione (pre-deglutitoria) con i
liquidi e alla costante presenza di ristagni (post-deglutitori) per gli alimenti troppo asciutti, o che
si frammentano, o troppo duri.

La gestione della disfagia € multidisciplinare e multiprofessionale, nel rispetto delle funzioni
e competenze dei diversi ruoli e profili professionali.

Le figure coinvolte sono: foniatra e logopedista; nutrizionista (dietologo e dietista), radiologo,
fisiatra e fisioterapista, terapista occupazionale, personale infermieristico, neurologo,
pneumologo, gastroenterologo, rianimatore.

L’approccio riabilitativo ha come scopo il ripristino di una deglutizione fisiologica o il
raggiungimento di una deglutizione funzionale, si articola in un piano di trattamento
individualizzato che, successivamente alla valutazione, interviene nel modificare aspetti diversi.
Il logopedista condivide con la PCS gli obiettivi della riabilitazione, e ottenuto il suo
consenso/collaborazione inizia un percorso riabilitativo che comprende: esercizi per la motricita
delle strutture buccali, posture del capo facilitanti la deglutizione, modificazione delle
caratteristiche degli alimenti e dei comportamenti da attuare durante i pasti.

Oltre alle proposte riabilitative specifiche & fondamentale che tutte le figure coinvolte nella
gestione della PCS, cosi come le persone che la assistono (personale assistenziale, badanti,
familiari ecc.) conoscano, poiché di fondamentale importanza durante I’alimentazione del
paziente, le norme precauzionali e comportamentali da seguire, come:

1. Verificare che lo stato di attenzione della PCS sia sufficientemente adeguato e interrompere

ai primi segni di stanchezza.

2. Procedere lentamente con piccole quantita alla volta e solo se il boccone precedente é stato

deglutito.

3. Mantenere una postura seduta confortevole. Se allettato deve essere posto con il busto a

80° e le gambe lievemente flesse.

4. Ad ogni deglutizione la PCS deve cercare di mantenere la posizione facilitante del capo

impostata dal logopedista.
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5. Mantenere la PCS a busto eretto per almeno 1 ora dopo il pasto.

6. Al termine delle somministrazioni verificare assenza di residui nella bocca (cibo/ terapia).

Altro elemento importante per la sicurezza del paziente sono la scelta e il rispetto delle
caratteristiche adeguate e facilitanti degli alimenti, in base ai parametri:

— viscosita/scivolosita (tanto pit un alimento € scivoloso tanto piu é facilitata la deglutizione,
riducendo I’attrito e ristagno del bolo durante il transito nel canale alimentare),

— compattezza/coesione il cibo semisolido o solido deve avere caratteristiche tali da
garantirne la compattezza, il boccone deve infatti non sbriciolarsi o sfaldarsi durante il
transito faringo-esofageo,

— omogeneita: I’alimento che viene proposto al paziente deve essere per su hatura e
preparazione costituito da particelle della stessa consistenza e dimensione

— consistenza: e il principale criterio di differenziamento degli alimenti per la disfagia. In
base alla consistenza gli alimenti si differenziano in: liquidi, semiliquidi, consistenza
crema, semisolidi, solidi morbidi e solidi.

— volume del bolo: bocconi eccessivamente ridotti o al contrario di troppo grandi dimensioni
risultano difficilmente contenibili ed elaborabili, con conseguente rischio di caduta pre-
deglutitoria del bolo nelle vie aeree (specie nel caso dei liquidi) o rischio di soffocamento
sono da evitare cibi a temperatura neutra/corporea da preferire cibi tiepido-caldi o freschi.

— temperatura: per una migliore sensibilita del bolo all’interno del cavo orale sono da evitare
cibi a temperatura neutra/corporea e da preferire cibi tiepido-caldi o freschi

— sapore, colore, aspetto, presentazione e appetibilita dei cibi sono variabili importanti per
quanto concerne il piacere e I’intenzione di alimentarsi per bocca, non devono pertanto
essere trascurati.

La possibilita di alimentarsi non ha una valenza esclusivamente nutritiva, ma rappresenta
anche I’essenza del concetto di cura e assistenza per la maggior parte dei caregiver.
L’ alimentazione ha inoltre un’importantissima valenza relazionale del paziente con i propri cari
ed e un’occasione di scambio comunicativo e interazione sociale e affettiva. | pasti hanno infine
un ruolo importante nella scansione dei ritmi della giornata. Pertanto & importante, finché
possibile, poter dare alcuni tipi di alimenti alla PCS, garantendo sempre la sicurezza e I’efficacia
dell’atto deglutitorio.

Saranno necessari il costante controllo del peso e la valutazione dell’adeguatezza degli apporti
nutrizionali (calorici e idrici), per non incorrere nella malnutrizione e qualora I’alimentazione
orale non sia piu sufficiente si dovra ipotizzare una Nutrizione Artificiale. Le figure di riferimento
sono il nutrizionista e il dietista.

Se la disfagia ¢ lieve ed é ancora possibile alimentarsi, si puo ricorrere a prodotti specifici per
la disfagia (“addensanti”) o supplementi per migliorare gli apporti nutrizionali.

Se la disfagia é tale da impedire di bere e di alimentarsi sufficientemente per bocca, €
necessario fare ricorso a prodotti definiti come supplementi orali nutrizionali (ONS) che come
tali supplementano un’alimentazione naturale parzialmente conservata ma inadeguata a
soddisfare il fabbisogno calorico.

Se la PCS non ha piu la possibilita di nutrirsi per ONS (perché I’atto deglutitorio non & piu
costantemente efficace e sicuro e/o perché I’affaticabilita non rende possibile assumere oralmente
guanto necessario) occorre che il nutrizionista prescriva una Nutrizione Artificiale (NA)

La NA é un trattamento medico riservato a tutti i pazienti che non sono in grado di alimentarsi
sufficientemente per bocca, nemmeno con 1’uso di ONS e per i quali allo scopo di contrastare la
malnutrizione, si deve quindi ricorrere all’infusione di nutrienti tramite sonda (sondino naso-
gastrico 0 naso-digiunale o stomia per cutanea endoscopica) (Nutrizione Enterale, NE). Solo in
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casi molto limitati caratterizzati da un’insufficienza della capacita di assorbimento da parte
dell’intestino, si deve far ricorso alla nutrizione per via venosa (Nutrizione Parenterale, NP).

Nelle PCS che non possono piu alimentarsi sufficientemente per bocca, € quasi sempre
indicata la NE attraverso PEG (Gastrostomia Endoscopica Percutanea). Se i clinici e la PCS
opteranno per gquesta soluzione sara richiesta una valutazione al gastroenterologo.

La decisione sulla necessita di iniziare la NA in una PCS spetta al medico, ma essa deve
sempre essere condivisa con il paziente e con i suoi familiari, debitamente informati su vantaggi
e svantaggi/effetti avversi. Questa fase, estremamente difficile e densa di risvolti etici, morali,
religiosi e personali, & diversa per ogni persona: puo essere il doloroso punto di arrivo per chi da
tempo si é preparato ad una decisione per il fine vita, per altri una terribile realta che speravano
non sarebbe mai arrivata, per altri ancora il cambiamento di una decisione gia presa. E importante
affrontare questo problema precocemente, con tutta la delicatezza possibile, per non arrivare
impreparati ad affrontare eventi improvvisi che rendano necessaria la PEG, magari d’urgenza. E
auspicabile che durante tutto il percorso di cure si promuova un costante dialogo tra I’équipe
socio/sanitaria e i familiari per rafforzare nel malato la convinzione che sara rispettato e sostenuto
nelle proprie decisioni da tutti.

Le PCS che hanno bisogno di NA possono praticarla a casa (NA Domiciliare, NAD), sotto la

responsabilita di centri specializzati, di solito individuati dalle Regioni perché in possesso dei
necessari requisiti di competenza e di struttura, oppure presso Residenze Sanitarie Assistenziali
specializzate, quando la famiglia & assente o non & in grado di far fronte al problema.
L alimentazione alternativa pud migliorare la nutrizione, ma le problematiche relative alla
deglutizione delle abbondanti secrezioni salivari e bronchiali permangono e rappresentano un
grande disagio per il malato che ha sempre la sensazione di soffocare. Inoltre sono un grave
rischio per le complicanze respiratorie, percio sara necessaria la frequente aspirazione del paziente
da parte dei caregiver, opportunamente addestrati anche al mantenimento di una costante igiene
orale.

La nutrizione alternativa viene proposta alla PCS quando i segnali di malnutrizione sono
critici, ma la gravita di disfagia non & ancora tale da sospendere I’alimentazione per os. Se la PCS
decide di non avvalersi del prolungamento delle cure e rifiuta la nutrizione artificiale, lo stato di
malnutrizione diventa un ulteriore acceleratore del disturbo deglutitorio che condiziona e riduce
progressivamente I’introito alimentare fino alla sospensione della nutrizione orale. Durante
questo breve periodo, la PCS viene costantemente monitorata e sostenuta dall’équipe e dai
caregiver.
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2.6. Comunicazione relativa alla gestione
delle problematiche respiratorie delle PCS

“Molti medici aspettano che i loro pazienti chiedano delle informazioni, la maggior parte dei
pazienti aspetta che il medico sia il primo a parlarne” (Heffner JE et al., 1996). E un atteggiamento
chiamato in inglese “deadlock™, cioé una strada senza uscita. Questa € purtroppo la strada che
molti medici e PCS inconsapevolmente percorrono.

La comunicazione dell’insufficienza respiratoria che avanza & una delle piu difficili perché
porta a decisioni che cambiano completamente la vita: sia se la PCS decide di non accettare le
cure (il che equivale a morire entro poco tempo, talvolta nel giro di poche ore), sia se accetta di
curarsi con una ventilazione non invasiva o invasiva, che oggi € in grado di prolungare la vita
anche per moltissimi anni. La grande paura di morire soffocati & lo spettro di ogni PCS; una
comunicazione graduale ma sistematica & I’unica possibilita di poter rimanere autonomi nelle
decisioni e di non dover subire o prendere delle decisioni in estrema urgenza.

Considerando I’evoluzione della informazione in medicina e le tante realta culturali tuttora
contemporaneamente presenti in Italia, diventa arduo per i professionisti sanitari adottare uno stile
di comunicazione che risponda all’ideale proposto con lo slogan della slow medicine: “sobrio
rispettoso e giusto”. Non ci puo essere scelta autonoma e consapevole, se non é preceduta da una
esauriente informazione, in un contesto di corretta comunicazione.

Dalla condivisione con il malato lentamente emergeranno prima gli orientamenti, poi le
preferenze: affinché queste possano evolvere in scelte, devono iniziare precocemente perché la
malattia pud evolvere in maniera rapida. E necessario inoltre che siano adattate al linguaggio e
alla cultura della PCS. Il processo comunicativo richiede tempo per assimilare la realta.

E stato dimostrato che le persone affette da insufficienza respiratoria di diverse cause, incluse
le malattie neuromuscolari, in larghissima maggioranza vogliono essere informate della prognosi
di insufficienza respiratoria e desiderano essere coinvolte nelle decisioni terapeutiche da prendere.

Quando la PCS si rivolge per una consulenza al pneumologo, pud succedere, specialmente
negli stadi iniziali della malattia, che non sappia quale é la patologia di base e non ne conosca le
implicazioni respiratorie. 1l primo passo per I’operatore € di accertarsi che la PCS conosca la
diagnosi. Insieme con i familiari/caregiver deve esplicitare il livello della conoscenza e delle
implicazioni respiratorie. 1l paziente deve essere portato a conoscenza che la sua funzione
respiratoria sara monitorizzata e che si possono intraprendere delle terapie che la supportano.
Numerose PCS, ma ancora di pitl i loro familiari, si informano in rete. E utile integrare queste
informazioni nel colloquio, accogliendo paure e fantasie, rassicurando che la PCS sara seguita e
messa in grado di affrontare le difficolta.

La PCS ¢ in grado di decidere, qualora sia a conoscenza dei mezzi e device disponibili per il
suo problema. E auspicabile che questo venga discusso in anticipo, prima dell’insorgenza di una
insufficienza respiratoria conclamata. La discussione dei supporti ventilatori in modo precoce
viene raccomandata dalla societa canadese della SLA (Rinnenburger et al. 2012). La stessa
raccomandazione é fatta in molti altri paesi e si ritrova in diversi siti internet. Si veda, ad esempio,
un sito tedesco (www.lateralsklerose.info) che fornisce anche il modulo per le decisioni anticipate
di trattamento (Patientenverfuegung).

Il primo passo nella cura dell’insufficienza respiratoria da SLA dal punto di vista tecnico é la
NIV. Questa aumenta la sopravvivenza e migliora la qualita della vita. L’ accettazione da parte
del paziente di questa procedura dipende da diversi fattori. Alcuni sono interni, come sentimenti
di paura, di perdita di controllo, di bisogno; ma dipende anche dal concetto del tempo (“Sto
facendo la cosa giusta nel momento giusto?”). Altro fattore decisivo € la qualita della
comunicazione con I’operatore sanitario da parte del paziente e della sua famiglia (Geenawy et
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al., 2015). Dal punto di vista pratico, & bene che si inizi la ventilazione anche per una durata breve,
cosi che la PCS possa prendere confidenza con il ventilatore e vederlo come un aiuto. L’operatore
fa presente che la NIV & una libera scelta che pu0 essere interrotta, qualora venga vissuta male. Il
paziente a questo punto pud scegliere di rinunciare a procedure invasive, affidandosi al solo
supporto palliativo, oppure puo optare per la tracheotomia.

Altra importante problematica respiratoria che insorge nella PCS é la riduzione della forza
della tosse, che produce un incremento del rischio di ingombro secretivo per difficolta nella
rimozione autonoma delle secrezioni. La presa in carico della PCS con ingombro secretivo passa
per un’attenta valutazione della PCS da parte di personale esperto che definisce I’utilizzo del
device piu appropriato (macchina della tosse, pallone di Ambu, aspiratore di mucosita) in
relazione allo stato funzionale, al grado di compromissione della funzione deglutitoria e al grado
di autonomia del paziente o presenza di caregiver.

L’operatore spiega le possibilita di scelta e accoglie le volonta della PCS. Nelle incertezze
legislative relative alle decisioni di fine vita, sussiste comungue la possibilita, se lo desidera la
PCS, di integrare il referto medico della visita anche con la volonta espressa dal malato per una
decisione futura. Cio permette in casi di emergenza o in situazioni nelle quali potrebbero essere
privati della facolta di esprimersi direttamente di arrivare documentati e preparati.

L’operatore fa comunque presente che esiste anche la possibilita di chiedere che sia hominato
un “Amministratore di sostegno”, istituito dalla Legge 9 gennaio 2004. Tale figura, nata per
“tutelare, con la minore limitazione possibile della capacita di agire, le persone prive in tutto o in
parte di autonomia nell’espletamento delle funzioni della vita quotidiana” (art. 1), potrebbe
rappresentare le scelte di cura del malato quando necessario, qualora il malato non fosse in grado
di esprimere il consenso informato, a causa di un aggravamento o di una complicanza della
malattia. E I’orientamento ribadito in varie sentenze e nel recente documento della SIAARTI
(Societa Italiana di Anestesia Analgesia Rianimazione e Terapia Intensiva) (Gristina et al., 2014).

Il processo decisionale nell’insufficienza respiratoria rimane un percorso tra i piu difficili e
dolorosi per tutti i partecipanti, soprattutto perché vengono a confliggere orientamenti culturali
diversi. Possono scontrarsi convinzioni religiose che dettano prescrizioni riguardo alla facolta
dell’'uomo di disporre della propria vita e atteggiamenti laici che privilegiano
I’autodeterminazione dell’individuo. Ma anche in ambiente culturale laico si pud optare per un
atteggiamento paternalistico che, in nome della “pietas”, tende a nascondere la fine della vita, o
un atteggiamento piu orientato a promuovere I’empowerment della persona, anche in condizione
di malattia.

La via d’uscita pu0 essere solo una informazione comunicata in modo sobrio e rispettoso. Un
prezioso strumento per la qualita della comunicazione e offerto da una checklist comunicativa,
mediante la quale gli operatori possono valutare il proprio comportamento in maniera oggettiva,
completa e sistematica.
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2.7. Paziente tracheostomizzato in IMV:
comunicazione con il paziente locked-in

L’ aspetto piu devastante della storia naturale della SLA & perdere qualsiasi capacita di
comunicazione.

Le persone con SLA che scelgono di sottoporsi a IMV mediante tracheostomia vanno incontro,
in un tempo variabile da persona a persona, ad una inesorabile progressione della malattia con
una paralisi totale che coinvolge progressivamente anche la capacita di muovere gli occhi: tale
condizione si definisce TLIS.

La LIS si verifica in diverse patologie neurologiche e si caratterizza per una paralisi totale
(tetraplegia e anartria) con conservazione dei movimenti oculari verticali e dell’ammiccamento.
La paralisi completa con assenza di movimenti oculari o palpebrali, a coscienza conservata, viene
definita come TLIS.

Non vi sono molti dati in letteratura sul numero di pazienti con SLA che sviluppano una TLIS
dopo essere stati sottoposti a IMV.

L’ impossibilita di comunicare si traduce spesso in un atteggiamento da parte dei familiari di
interpretazione di bisogni o sentimenti attraverso le variazioni della frequenza cardiaca o del
diametro pupillare o semplicemente leggendo gli occhi.

Negli ultimi anni sono stati effettuati diversi tentativi di facilitazione della comunicazione nei
pazienti con SLA e TLIS mediante I’utilizzo di sofisticati sistemi quali Brain Computer Interfaces
(BCI) che utilizzano I’attivita elettrica cerebrale con modalita di registrazione EEG o con
spettroscopia ad infrarossi. L’efficacia di tali sistemi € ancora oggetto di studio.
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2.8. Comunicazione con la personacon SLA e DFT

Solitamente le PCS hanno funzioni cognitive integre, ma una percentuale variabile di pazienti
puo presentare disturbi cognitivi che vanno da alterazioni cognitive/comportamentali a quadri di
franca DFT.

L associazione tra SLA e demenza era gia nota in passato, ma la scoperta nel 2011 del gene
C90ORF72 ha stabilito una netta relazione tra le due condizioni, in quanto una espansione
esanucleotidica di tale gene ¢ responsabile di forme familiari e sporadiche di SLA, di SLA/DFT
e di DFT pure. Tale associazione puo essere valutata utilizzando la Italian Edinburgh Cognitive
and Behavioural ALS Screen (ECAS).

La frequenza di DFT nei pazienti con SLA é variabile nella letteratura internazionale tra il 5%-
15%. La DFT si caratterizza per una atrofia focale dei lobi frontali e temporali; si distinguono 3
sottotipi di DFT: DFT variante comportamentale (DFT-bv), demenza semantica e afasia
progressiva non fluente. DFTbv ¢ la forma di piu frequente riscontro nei pazienti con SLA e si
presenta con:

— Disinibizione

Riduzione o perdita della capacita di regolare il comportamento in modo adeguato alle
circostanze e alle regole sociali (Perdita di tatto, riduzione delle “buone maniere” a tavola,
tendenza ad invadere lo spazio personale, ipersessualita, cleptomania, comportamenti di
utilizzazione, manipolazione degli oggetti, esplorazione orale);

— Apatia
Riduzione dei comportamenti volontari e finalizzati per mancanza di motivazione. Si
distingue:
- apatia affettiva (indifferenza, freddezza, appiattimento emotivo)
- apatia comportamentale (passivita, ridotta iniziativa, scarsa partecipazione)
- apatia cognitiva (scarsa partecipazione alle conversazioni, scarsa produzione verbale,
ridotta partecipazione alle attivita di svago)

— Stereotipie
Compulsioni e ritualismi (clockwatching, attivita di controllo, irrigidimento delle routine);
stereotipie semplici e complesse (movimenti mani e piedi, vocalizzazioni, canzoni,
preghiere)

— Alterazioni della condotta alimentare
- iperfagia (aumento appetito, ricerca compulsiva di cibo, preferenza per cibi dolci o
molto salati, ingestione automatica di cibo)
- irrigidimento delle routine legate all’alimentazione.

Per la definizione di DFT si utilizzano i criteri di Neary, ma non tutti i pazienti con SLA, pur
presentando delle alterazioni cognitive/comportamentali, soddisfano pienamente tali criteri e
pertanto sono state identificate altre due categorie: ALS-behavioural impairment (ALSbi) e ALS-
cognitive impairment (ALSci).

E interessante sottolineare che, oltre quanto descritto, i pazienti con SLA possono presentare
un deficit delle funzioni esecutive fino nel 50% dei casi. Le funzioni cognitive sono un insieme
di processi cognitivi di “ordine superiore” che permettono di pianificare, iniziare e portare a
termine comportamenti diretti ad uno scopo, attraverso un insieme di azioni coordinate e
strategiche; riguardano pertanto la pianificazione, il problem solving, I’organizzazione,
I’attenzione, I’astrazione, la flessibilita mentale, la capacita di giudizio, I’inibizione dei
comportamenti.
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E difficile studiare la presenza di demenza nei pazienti con SLA usando i test cognitivi
standard a causa dei deficit motori presentati, pertanto e stato necessario definire nuove scale di
valutazione come la Edinburgh cognitive and behaviour ALS Screen (ECAS).

Identificare la presenza di una DFT o di una sindrome disesecutiva nella SLA € importante sia
sul piano scientifico che sulla gestione assistenziale della PCS.

La SLA/DFT o SLA/sindrome disesecutiva si associa ad una sopravvivenza inferiore rispetto
alle forme cognitivamente integre per scarsa compliance dei pazienti ai trattamenti proposti (NIV,
PEG, prescrizioni farmacologiche, ecc.).

Un disturbo cognitivo/comportamentale costituisce inoltre per il caregiver una condizione di
stress maggiore della disabilita fisica.

In particolare la presenza di un disturbo cognitivo in associazione alla SLA pone il problema
della capacita decisionale del paziente rispetto alle scelte terapeutiche relative alle funzioni vitali
(es. IMV). A tal riguardo non vi & ancora molta chiarezza e si suggerisce di discutere
anticipatamente tali scelte prima che il deficit cognitivo avanzi e di provvedere alla nomina di un
amministratore di sostegno con delega alle cure.

In considerazione di questi dati di letteratura e fondamentale, dopo aver posto una diagnosi di
SLA, esplorare precocemente le funzioni cognitive per valutarne I’integrita e poter adattare la
nostra comunicazione alla capacita di comprensione del paziente.
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2.9. Comunicazione e scelte terapeutiche e di fine vita

Le “cure di fine vita” non sono una semplice continuazione di quanto é stato fatto fino a quel
momento, ma si caratterizzano per una rimodulazione dei trattamenti e degli interventi
assistenziali in atto, in rapporto ai nuovi obiettivi di cura.

E una situazione di presa in cura molto complessa che vede la persona coinvolte affetta da
SLA, i suoi familiari e I’équipe curante.

L’ultimo periodo di vita del malato di SLA costituisce una fase molto complessa data la sua
condizione di particolare fragilita. Prendersi cura in maniera attiva della persona durante la fine
del suo percorso di fine vita rappresenta una sfida per il personale sociosanitario chiamato a
gestire questo momento. Oltre ad offrire competenze prettamente sanitarie, gli operatori sono
chiamati all’adozione di un corretto ed efficace rapporto comunicativo con il paziente.

Anche in un momento cosi delicato, I’empowerment del paziente resta un punto focale del
trattamento di cura.

Per poterlo promuovere e necessario aumentare le competenze degli operatori che prestano
servizio in hospice, in ospedale e a domicilio fornendo loro indicazioni operative sugli aspetti
relazionali implicati nel percorso assistenziale del paziente anche attraverso lo strumento delle
conversazioni di fine vita.

L’ottenimento di un adeguato livello della consapevolezza del malato e dei suoi familiari nella
fase finale della malattia rappresenta una competenza indispensabile degli operatori soprattutto
quando il paziente deve decidere riguardo alle proprie scelte - momento in cui deve
inevitabilmente fare i conti con se stesso, con i propri desideri, le proprie paure, il proprio mondo
interno e la propria percezione della sofferenza (Adamson, 2003).

Aumentare I’empowerment del paziente significa renderlo consapevole di cid che sta
avvenendo dentro e fuori di sé e in grado di decidere in maniera lucida riguardo alle sue scelte di
vivere i momenti ultimi in armonia con i suoi bisogni, le risorse culturali e personali e i principi
e i valori che lo hanno accompagnato nella propria vita. (Ministero della Salute —Piano Sanitario
nazionale 2011-2013).

Le tecniche di conversazione di fine vita sono infatti finalizzate a determinare un aumento
della capacita decisionale del paziente rispetto alla sua sfera emozionale, psicologica, culturale,
sociale e spirituale

Tali tecniche sono state adottate in un Progetto CCM (Centro Nazionale per la Prevenzione e
il Controllo delle Malattie) del Ministero della Salute del 2015 - La valutazione del benessere
mentale attraverso il miglioramento della comunicazione in oncologia e le conversazioni di fine
vita.
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2.10. Comunicazione con il paziente e i familiari
nelle cure palliative

Promuovere e valorizzare I’autonomia della PCS, la sua volonta e capacita di scelta libera e
consapevole sono gli elementi cardine su cui si basa I’approccio palliativo che prevede una presa
in carico globale della persona.

La presa in carico & un processo che si fonda su una corretta relazione, comunicazione e
informazione tra PCS, familiari ed équipe curante. Consiste nella valutazione delle condizioni e
dei bisogni della persona, e si concretizza nel profilo multidimensionale, nella condivisione del
percorso di cura riconoscendo i limiti delle terapie, nella rieducazione neuromotoria evidenziando
degli obiettivi raggiungibili, nel continuare ad avere una vita sociale, e, infine, nella definizione
di piani individuali di assistenza.

L attivazione precoce dei servizi di cure palliative, molto vicina al momento della diagnosi,
raccomandata dai risultati di un gran numero di esperienze e ricerche cliniche, porta a una
migliore gestione complessiva della PCS sia in ambito clinico che nella garanzia di una continuita
terapeutica.
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2.11. Comunicazione con i “familiari” nella fase
del cordoglio anticipatorio e del lutto

Gli studi scientifici dimostrano che per un numero non trascurabile di persone la perdita di una
persona cara pud generare un disagio psicologico clinicamente significativo. Tra gli esiti piu
comuni si riscontrano disturbi d’ansia, disturbi da stress post traumatico e disturbi depressivi.
Nell’ambito della popolazione generale, secondo dati riportati da Parkes vi € una minoranza di
persone il cui lutto rimane tende a rimanere cronico e che sperimentano una sofferenza mentale
clinicamente significativa accompagnata spesso ad un restringimento, anche severo, delle proprie
possibilita relazionali e sociali. In popolazioni particolari (soggetti accomunati da una particolare
esperienza di perdita, ad esempio morti traumatiche o di figli) la percentuale di soggetti con
disagio clinico pud aumentare in maniera estremamente significativa. Nel caso di una morte che
intervenga come esito di una grave patologia organica alcune variabili specifiche possono incidere
sull’esperienza soggettiva della perdita e sul processo del lutto: il tipo e la continuita di cure
fornite, le modalita del decorso della patologia, I’esperienza di accudimento e I’intimita con la
persona malata.

In linea generale dunque la letteratura scientifica propone di collocare la reazione alla perdita
su una sorta di continuum che va dal lutto normale (o ““hon complicato”, condizione caratterizzata
da un lento ma sufficientemente fluido susseguirsi di fasi che esitano nel ri-orientamento del
soggetto verso il futuro e in una interiorizzazione realistica degli aspetti dell’altro e del legame
che si intratteneva con lui) fino ad un vero e proprio quadro clinico patologico definito
recentemente dal DSM-5 come disturbo da lutto persistente complicato. Dati di ricerca
evidenziano inoltre che i caregiver di pazienti terminali siano pit vulnerabili a sviluppare, dopo
il decesso del familiare, tale condizione clinica che Boelen e Prigerson, utilizzando una
terminologia leggermente diversa, definiscono “Disturbo da Lutto Prolungato/Lutto Complicato
(DLP/LC)” e che viene descritta come una condizione in cui le persone che soffrono di DLP/LC
sono essenzialmente bloccate in uno stato di lutto cronico. Il lutto viene definito come uno stato
di desiderio verso qualcosa che non si puo avere, uno stato di desiderio estremo nei confronti della
persona deceduta che non diminuisce nel tempo. La loro incapacita di accettare la separazione e
la riluttanza ad adattarsi alla vita causa un continuo desiderio di vicinanza alla persona amata, la
protesta e il dolore ogni volta che si confrontano con I’impossibilita di esaudire questo desiderio.
Queste risposte sono mantenute ed esacerbate dalla confusione rispetto alla propria identita, dalla
percezione di un futuro limitato, dal senso che la vita é vuota e priva di significato senza la persona
persa. Anche se queste reazioni possono verificarsi nel lutto non complicato, nel DLP/LC sono
fonte di stress persistente e sono debilitanti oltre i primi mesi dopo la perdita.

Ancora piu nello specifico dati disponibili indicano come il lutto nei familiari e caregiver dopo
la morte di una Persona con SLA (PCS) possa essere particolarmente grave e prolungato.
L’ acutezza e la persistenza per il dolore della perdita & condizionata anche dagli effetti psicologici
a lungo termine dei continui e gravosi impegni assistenziali e di cura che questa malattia, per sue
specifiche caratteristiche cliniche, comporta nel tempo lungo della sua progressione. Come €
testimoniato da alcuni studi i caregiver mostrano infatti alti livelli di depressione e di ansia e una
qualita della vita particolarmente insoddisfacente in particolare se accudiscono congiunti con
deterioramento cognitivo e/o comportamentale e, in generale, nelle ultime fasi di malattia. Martin
et al. (2001) hanno evidenziato come il 37% dei caregiver che avevano perso la PCS oggetto del
loro accudimento mostrassero un adattamento sociale inadeguato anche per molti anni dopo la
morte del congiunto.

La reazione psicologica alla perdita e il processo di elaborazione del lutto sono inoltre
condizionati dagli eventi, sia clinici che relazionali, che caratterizzano I’avvicinamento alla
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morte, la fase del morire vero e proprio (nel contesto sanitario o domiciliare) e la qualita della
comunicazione e relazione tra la persona malata, i congiunti, i caregiver (formali e informali) e
I’equipe sanitaria e assistenziale nelle ore successive al decesso. Con ogni evidenza per le persone
affettivamente coinvolte con il malato si tratta di momenti ad altissima densita emotiva
caratterizzati da un profondo senso di disorientamento, impotenza, dalla paura e dall’intensa
preoccupazione per la sofferenza, presunta o realmente esperita/espressa, del proprio caro.

Studi centrati sulla qualita del legame tra persone significative nel frangente della morte ci
dicono che e sempre in atto (piu 0o meno visibile nello scambio comunicativo, verbale e non
verbale, e piu 0 meno ostacolato dal peso dell’ostilita o dell’ambivalenza sedimentatosi lungo la
storia familiare) un processo di trasmissione di eredita valoriali e di senso tra chi muore e chi
rimane in vita. La tutela e la facilitazione di questo processo di trasmissione & estremamente
significativa sia per la qualita della morte del malato sia per la prevenzione nei suoi cari di
fenomeni psicologici che, se stabilizzati nel tempo, possono configurarsi nei quadri clinici
descritti.

Per le persone che stanno accompagnando alla morte la PCS é di particolare importanza poter
esprimere vicinanza e affetto al proprio caro, essere aiutati a salutarlo e a prendere commiato da
lui in un’atmosfera di intimita, essere accolti e rispettati nella propria sofferenza da personale
sanitario capace di discrezione, empatia e sollecitudine.

Estremamente rilevanti sono tutte le azioni comunicative che i sanitari, dopo il decesso,
mettono in campo per permettere ai familiari di esprimere in un contesto protetto e di ascolto
empatico i propri dubbi sugli ultimi giorni e ore di vita del loro caro, e in particolare le domande
riguardanti la sofferenza che egli pud aver sperimentato negli ultimi istanti di vita e quelle relative
alle scelte clinico-assistenziali dell’équipe. E al tempo stesso utile che eventuali incomprensioni
o0 contrasti tra famiglia ed equipe (o singoli membri di essa) sulla gestione della fase di fine vita
vengano fatti emergere e affrontati offrendo ai familiari tutte le informazioni e rassicurazioni
necessarie e riconoscendo le profonde emozioni che le sollecitano.

Se nell’équipe ci sono persone che, nel percorso di malattia, hanno stabilito una relazione piu
intima con il malato o che sono state, in ogni caso, per lui significative € utile che dopo il decesso
sia favorito uno scambio tra questi professionisti e i familiari al fine di ricostruire insieme, anche
brevemente, frammenti di una memoria condivisa e personale della persona deceduta e del suo
modo peculiare di affrontare il percorso di malattia.

Il complesso di queste azioni comunicative riveste la finalita di contenere il dolore per la
perdita e di alleviare le persone legate al malato da penosi sentimenti di colpa, inadeguatezza,
rabbia che possono ostacolare, anche in maniera grave, il fisiologico processo elaborato del lutto.
In questo senso esse sono da considerarsi a tutti gli effetti come fattori preventivi di eventuali esiti
psicopatologici del lutto.
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2.12. Comunicazione per la continuita assistenziale

Viene identificato con il termine di “continuita assistenziale” il modo in cui una serie di eventi
legati alla salute sono percepiti dai diversi soggetti assistenziali come coerenti e integrati tra loro,
e compatibili con le necessita del paziente e del suo contesto culturale” (Haggerty et al., 2003).

Nell’arco della malattia, la PCS pud cambiare vari setting di cura (I’ambulatorio, il day-
hospital, il reparto, il domicilio, I’hospice). L’evoluzione e la complessita della malattia
richiedono per la PCS una rete assistenziale dalla diagnosi all’exitus.

| percorsi di continuita assistenziale a livello nazionale non sempre sono delineati e
documentati e spesso non sono disponibili evidenze sul loro impatto in termini di benefici e di
qualita di vita sui PCS e i suoi familiari (AGENAS, 2011).

Nella realta italiana troviamo una grande disparita nei percorsi di continuita assistenziale
disponibili (D’Angelo et al., 2013): da una totale presa in carico della PCS da parte di un unico
ente (dalla diagnosi all’exitus) a continue transizioni da un setting di cura all’altro che richiedono
alla PCS e ai suoi familiari innumerevoli sforzi per ridefinire altre relazioni e nuovi canali
comunicativi, per riformulare ulteriori obiettivi di cura e ricostruire un rinnovato clima fiduciale
(AGENAS, 2011).

Quando la continuita assistenziale non e delineata, si possono rilevare difficolta nel
coordinamento organizzativo e nella comunicazione tra gli operatori dei diversi contesti. Cio puo
determinare una discontinuita assistenziale, e lasciare la PCS e i familiari senza chiari e/o stabili
punti di riferimento stabili ed essere associati ad un maggior disorientamento, senso di solitudine
o di abbandono.

Il referente clinico prioritario della continuita assistenziale dovrebbe essere il Medico di
Medicina Generale (MMG) che spesso € il primo professionista a cui la PCS si rivolge nel
momento della comparsa dei primi sintomi di malattia. L’MMG indirizza la PCS ai reparti di
neurologia per la definizione della diagnosi. (SICP, 2010).

Dal momento della diagnosi la PCS dovrebbe essere inserita in un percorso integrato di cure,
nel quale il neurologo diventa un’ulteriore figura di riferimento sia per la presa in carico della
PCS sia per indirizzarla nei centri di riferimento per la SLA piu adeguati ai suoi bisogni
contingenti (SICP, 2010).

La complessita della SLA necessita di una equipe multidisciplinare territoriale in grado di
raggiungere obiettivi comuni in contesti assistenziali spesso diversi. Questo comporta continui
scambi comunicativi tra i vari professionisti, la persona con SLA e la sua famiglia. (SICP, 2010.)

La continuita delle informazioni ¢ fondamentale fin dall’inizio nel percorso di continuita
assistenziale. L’utilizzo dei dati personali e delle informazioni cliniche attuali e pregresse della
PCS attraverso cartelle e\o fascicoli elettronici che possono essere prese in visione da piu
operatori di diverse categorie e appartenenti a differenti realta.

La complessita della PCS richiede una équipe interdisciplinare che risponda ai bisogni e alle
problematiche derivanti dalla patologia stessa presenti in quel preciso momento di malattia.

All’interno dei percorsi assistenziali disponibili la PCS, a seconda delle proprie necessita
cliniche, si rivolge ai servizi di riabilitazione (motoria e comunicatori), ai NAD (Nutrizione
Artificiale Domiciliare) e alle associazioni di volontariato (Associazione Italiana Sclerosi Laterale
Amiotrofica-AISLA, Viva La Vita, ecc.).

E importante precisare che le risorse offerte dal territorio non sempre sono ugualmente
distribuite e disponibili a livello regionale e nazionale e quindi il processo decisionale della PCS
nella continuita assistenziale puo essere fortemente compromesso.

Lo scambio di informazioni e la qualita della comunicazione tra gli operatori coinvolti e i
servizi attivati garantiscono un’assistenza efficace ed efficiente e aiutano la persona e la sua
famiglia a evitare momenti di disagio, disorientamento e abbandono.
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2.13. Rapporti con il territorio e le associazioni

La SLA ¢é una malattia rara, ovvero ¢ tra le 7-8.000 patologie a bassa prevalenza, per lo piu
croniche, invalidanti, senza cure risolutive e con elevati costi assistenziali e sociali. In particolare,
la prevalenza della SLA é di circa 8-10 persone su 100.000 (Chio et al., 2013).

In Italia, la SLA ¢ inclusa tra le patologie rare con codice di esenzione RF0100 (ai sensi del
Decreto Ministeriale n. 279 del 2001, del successivo DPCM del 12 gennaio 2017). Pertanto, a
livello regionale e/o interregionale, sono stati identificati Presidi/Centri clinici per la diagnosi, il
monitoraggio e la cura (cui & necessario rivolgersi per la certificazione per I’esenzione dalla
partecipazione alle spese sanitarie).

Unitamente ai Presidi/Centri clinici specialistici, esistono sul territorio nazionale altre strutture
del Servizio Sanitario Nazionale, anche se non identificate secondo il D.M. 279/2001, che offrono
una presa in carico interdisciplinare.

Per le caratteristiche della patologia, come si evince da quanto descritto nei paragrafi
precedenti, & necessaria una presa in carico globale della PCS, fin dal momento della diagnosi e
per I’intero decorso della malattia. Altresi importanti sono I’accesso a percorsi assistenziali e
I’attivazione tempestiva di tutti i servizi (dal riconoscimento dell’invalidita, all’attivazione dei
servizi territoriali), per far fronte ai bisogni sempre crescenti del malato e della sua famiglia. A
tale scopo, & opportuno che la PCS e/o i suoi familiari possano far riferimento ad un case manager
(una persona che coordini gli interventi multispecialistici e interdisciplinari) che lavori in rete con
molteplici soggetti coinvolti nella gestione della malattia.

In tale ottica, & fondamentale il Rapporto con il Territorio, sia in termini di Continuita
assistenziale (vedi paragrafo specifico) sia per il supporto delle Associazioni di pazienti e familiari
unitamente alle Associazioni di volontariato e di promozione sociale.

E nota per la SLA una notevole eterogeneita assistenziale a livello territoriale dei servizi stessi,
non solo tra Regioni diverse, ma anche tra Comuni e, a volte, tra distretti della stessa ASL. Si
afferma la necessita di informare le PCS e i loro familiari sui servizi sanitari, sociali e socio-
sanitari che le strutture del territorio e le Associazioni offrono relativamente a:

— Assistenza sanitaria
(in continuita con | ‘attivita dei centri clinici specialistici)
- Strutture di riabilitazione;

- Residenze Sanitarie Assistite (RSA) (per ricovero di sollievo; per ricovero in
lungodegenza; solo per PCS non ventilati; per PCS in NIV; per malati in ventilazione
invasiva);

- Hospice (per ricovero di sollievo; solo per PCS non ventilati; per PCS in NIV; per
PCS in ventilazione invasiva);

— Assistenza domiciliare
Ad esempio: formulazione Piano di Assistenza Individuale (PAI); attivazione Assistenza
Domiciliare Integrata (ADI) e servizi offerti; valutazione e assegnazione ausili (ivi
compresi i Comunicatori ad Alto contenuto Tecnologico, CAT); erogazione servizio di
riabilitazione neuromotoria, riabilitazione respiratoria, logoterapia (tempi attesa, n. sedute
settimanali, assiduita delle prestazioni-continuative o a cicli); presa in carico respiratoria;
presa in carico nutrizionale; cure palliative domiciliari; ecc.
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— Diritti/benefici di legge
Ad esempio: invalidita civile e indennita accompagnamento; Legge 104/1992; fondi per le
Non Autosufficienze (FNA); agevolazioni fiscali; agevolazioni lavorative; diritto di voto;
bonus elettricita; ecc.

— Normative locali
Riguardanti: assegni di cura; contributi economici per assistenza domiciliare (badanti);
Operatori  Socio-Sanitari (OSS) domiciliari; Legge 162/1998 (Progetti di Vita
Indipendente); trasporti per disabili; contributi economici per abbattimento barriere
architettoniche; ecc.

— Associazioni di pazienti e familiari (e reti di associazioni internazionali) unitamente ad
Associazioni di volontariato e di promozione sociale.

Le PCS, e in generale le persone con malattie rare, e i loro familiari si confrontano
quotidianamente non solo con gli aspetti clinici della propria condizione (la malattia intesa come
disease), ma anche con vissuti personali (la malattia come illness) e con la percezione sociale
della malattia (sickness): fattori che influiscono significativamente sulla qualita della loro vita e
di quella del loro nucleo familiare.

Il valore aggiunto delle Associazioni di pazienti consiste in un approccio di empowerment
globale del cittadino malato (e della sua famiglia), che include un aspetto piu “emotivo™, con
I’offerta di sostegno, condivisione e creazione dei legami sulla base di somiglianze e affinita; e
una componente “attivista” con le attivita di informazione, formazione e responsabilizzazione
nell’affrontare le difficolta della vita quotidiana. Questo tipo di approccio & necessario per
promuovere pazienti sempre pit “competenti”, che possano collaborare con medici e operatori
sanitari, facilitando la personalizzazione della cura, partecipando attivamente alla gestione della
malattia, e utilizzando in modo piu efficace i servizi sanitari disponibili.

Le Associazioni di pazienti e familiari e le Associazioni di volontariato e di promozione
sociale giocano un ruolo importante nel rapporto con le istituzioni sanitarie, promuovendo lo
sviluppo di un sistema sanitario centrato sul paziente. Collaborazione che promuove sia il un
miglioramento delle capacita della persona di auto-gestire la malattia e la propria vita sia la
possibilita di condividere con le istituzioni la responsabilita di trovare il migliore equilibrio tra
I’interesse dei pazienti e la sostenibilita del sistema.

Molte sono le attivita che le Associazioni hanno realizzato nel tempo e portano avanti, esempio
sono le numerose proposte formative realizzate da AISLA ONLUS sia per pazienti sia per
operatori.

In riferimento alle informazioni sopra indicate, si fa presente che Presidi e Associazioni di
pazienti e familiari per la SLA, unitamente alla Guida | diritti dei cittadini con disabilita - Dai
diritti costituzionali ai diritti “esigibili”, sono disponibili nei siti Internet delle differenti
associazioni che si occupano a vario titolo della patologia nel sito web del Centro Nazionale
Malattie Rare dell’Istituto Superiore di Sanita (www.iss.it/cnmr) e tramite il servizio di
informazione e orientamento Telefono Verde Malattie Rare (800896949).
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Impostazione della strategia di ricerca

Laricerca ¢ stata svolta a partire dal mese di febbraio 2014, tenendo conto delle richieste e delle esigenze
emerse nel corso dell’elaborazione del manuale, con gli strumenti, a pagamento o gratuiti, disponibili presso
il Settore Documentazione dell’Istituto Superiore di Sanita (ISS).

Una ricerca esplorativa all’inizio del 2014 aveva evidenziato all’interno dell’archivio MEDLINE in
STN International (Information Service for research and patent information), la presenza di oltre 13.000
record dal 1946 con descrittore MeSH “AMYOTROPHIC LATERAL SCLEROSIS”, di cui oltre 7.000 nel
periodo 2004-2014.

Le strategie di ricerca, limitate agli articoli pubblicati dal 2004, sono state sviluppate a parola libera e
in linguaggio controllato con I’obiettivo di includere articoli rilevanti ai fini della comunicazione nelle varie
fasi della patologia, tenendo conto dei principali aspetti correlati alla SLA e alle difficolta legate alla
multidisciplinarieta assistenziale che la patologia comporta.

Le ricerche sono state condotte nei principali archivi biomedici disponibili in STN International, sul sito
della Cochrane Library (www.thecochranelibrary.com) e nell’interfaccia EBSCOhost Research Databases.

Gli aggiornamenti al mese di giugno 2017 sono stati effettuati limitatamente agli archivi disponibili al
momento dell’interrogazione™.

Sono stati considerati i principali aspetti suggeriti dal panel di esperti in relazione alla SLA:

- diagnostici;

- test genetici;

- consenso informato;

- trattamenti farmacologici e riabilitativi;

- gastroenterologici;

- pneumologici;

- assistenziali;

- psicologici;

- cognitivi/comportamentali;

- bioetici;

- cure palliative e di fine vita.

Strategie di ricerca

A) STN International (strategia formulata a parola libera)

Basi di dati interrogate: MEDLINE, EMBASE, EMBAL, PASCAL, BIOSIS
Data di esecuzione: 6 febbraio 2014

Limiti applicati: data di pubblicazione 2004-2014

Acrticoli reperiti: 1.827

Basi di dati: MEDLINE STN, EMBASE, BIOSIS
Data di esecuzione: 6 giugno 2017

Limiti applicati: data di pubblicazione 2015-2017
Articoli reperiti: 1.637

* La base di dati Pascal non & pitl aggiornata dal produttore CNRS-INIST dal 1 gennaio 2015. Per I’aggiornamento
2017 di alcune strategie ¢ stata interrogata, in alternativa, la base di dati SciSearch. Dall’11 novembre 2016 EMBASE
comprende EMBAL. Nel 2017 EBSCO host Research Databases non & piu disponibile presso la Biblioteca dell’ISS.
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1. SLA

ALS OR amyotrophic(w)lateral(w)sclerosis OR Lou(w)Gehrig? OR
motor(w)neuron?(w)disease? OR MND

2. Diagnosi e comunicazione al paziente
(patient(2n)communicat?) OR (break?(2n)news) OR ((truth(2n)(tell? OR disclos?)) OR
(Break?(2n)diagnos?) OR (Communicat?(2n)strateg?) OR (face(3w)face(2n)communicat?) OR
(In(w)person(2n)communicat?) OR diagnos?

3. Test genetici
Genetic(w)(test? OR counsel?)

4. Terapia/riabilitazione
Therap? OR drug? OR pharmaceutic? OR diet? OR physical OR rehabilitat?

5. Aspetti gastroenterologici e legati alla nutrizione
Nutrition? OR gastro? OR enterol? OR feed? OR food? OR swallow? OR diet? OR (Enteral OR
parenteral)(w)nutrition OR malnutrition OR (weight(w)loss) OR gastrostom? OR percutaneous
endoscopic gastrostomy OR PEG OR percutaneous radiologic gastrostomy OR PRG
OR(radiologically inserted gastrostomy) OR nasogastric tube OR NGT OR dysphagia

6. Aspetti pneumologici

Respiratory(s)(support OR failure OR insufficiency) OR bronchial(w)secretion) OR
(Assisted(w)ventilation) OR (invasive(w)mechanical(w)ventilation) OR IMV OR
non(w)invasive(w)positive(w)pressure(w)ventilation OR NIPPV OR
tracheostomy(w)invasive(w)ventilation) OR TIV OR (Cough(w)assisting(w)devic?) OR
hypoventilation OR (sleep(2n)breath?) OR (breath(w)stacking) OR
(mechanical(w)insufflation(w)exsufflation) OR (chest(W)wall?) OR Respirator? OR lung? OR
breath? OR pulmon? OR ventilat?

7. Aspetti cognitivi comportamentali e del linguaggio

((Cognitive OR behavioural)(2n)(dysfunction? OR impairment)) OR augmentative high-tech
communication devices OR speech OR language

8. Consenso informato/aspetti bioetici/cure palliative
(Informed(w)consent OR consent(w)form) OR (patient(3n)treatment(w)decision?)
OR(palliative(w)car?) OR (terminal(w)phase) OR end(3n)life OR (quality(2n)life) OR
((emotional OR psychological OR spiritual OR social (2n)(support OR car? OR counsel?)) OR
((patient(w)(compliance OR survival)) OR ((survival OR disease)(w)progression)) OR
(symptom?(s)control?) OR (quality(2n)life) OR (patient(3w)survival) OR (assisted(w)suicide)
OR euthanasia OR ((end(3w)life)(w)(decision? OR information OR intervention?))
OR(advance(w)directive?) OR life(w)(sustaining OR prolonging) OR ((hastened OR
timely)(w)death) OR(resuscitat?(s)(order? OR decision? OR instruct? OR adherence)) OR
(Do(3w)resuscitate(w)order?) OR right(3w)die OR Treatment(w)refus? OR Living(w)will?

I set di ricerca sopra elencati sono stati combinati tramite operatori logici come segue:
1 AND (3OR 4 OR5O0OR 6 OR 7) AND (2 OR 8) AND 2004-2014/py
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B) Medline STN con descrittori MeSH

Basi di dati: MEDLINE STN

Limiti applicati: SLA come argomento principale, data di pubblicazione 2004-2014
Data di esecuzione: 10 febbraio 2014

Articoli reperiti: 836

Basi di dati: MEDLINE STN

Limiti applicati: SLA come argomento principale, data di pubblicazione 2014-2017
Data di esecuzione: 7 giugno 2017

Articoli reperiti: 343

1. SLA
*amyotrophic lateral sclerosis/CT

2. Bioetica
patient rights+NT/CT OR bioethical issues+NT/CT OR euthanasia+NT/CT OR right to
die+NT/CT OR suicide, assisted+NT/CT OR treatment refusal+NT/CT OR patient
compliance+NT/CT OR patient advocacy+NT/CT OR disclosure+NT/CT OR patient access to
records+NT/CT OR living wills+NT/CT OR resuscitation orders+NT/CT OR advance directive
adherence+NT/CT OR advance directives+NT/CT OR palliative care+NT/CT OR hospice
care+NT/CT OR professional-patient relations+NT/CT

3. Qualita della vita
quality of life+NT/CT OR terminal care+NT/CT OR pain management+NT/CT OR disease
progression+NT/CT

| set di ricerca sopra elencati sono stati combinati tramite operatori logici come segue:
1 AND (20R 3)

C) Cochrane Library

Data di esecuzione: 12 febbraio 2014
Articoli reperiti: 454
Aggiornamento al 12 giugno 2017: 40 articoli

Termini di ricerca:
MeSH descriptor: [Amyotrophic Lateral Sclerosis] explode all trees
“amyotrophic lateral sclerosis”:ti,ab,kw (Word variations have been searched)
“motor neuron disease”:ti,ab,kw (Word variations have been searched)
“motor neurone syndrome”:ti,ab,kw (Word variations have been searched)

D) EBSCOhost Research Databases - Psychology and Behavioral Sciences Collection

Limiti applicati: data di pubblicazione 2004-2014
Articoli reperiti: 51

(amyotrophic lateral sclerosis OR Lou Gehrig) AND ((ethic* OR psychol* OR communicat*)
OR (break* news OR disclosure))
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E) STN International (strategia formulata a parola libera)

F)

Basi di dati: MEDLINE, EMBASE, EMBAL, PASCAL
Data di esecuzione: 26 giugno 2014

Articoli reperiti: 82

Basi di dati: MEDLINE, EMBASE, SCISEARCH

Data di esecuzione: 7 giugno 2017

Limiti applicati: anno di pubblicazione 2014-2017
Acrticoli reperiti: 82

1. SLA
ALS OR amyotrophic(W)lateral(W)sclerosis OR Lou(W)Gehrig? OR
motor(W)neuron?(W)disease? OR MND

2. Assistenza in équipe
(equipe OR unit OR continuity OR transitional OR simultaneous OR discharge)(S)(care OR
caring)

| set di ricerca sopra elencati sono stati combinati tramite operatori logici come segue:
1 AND 2

STN International (strategia formulata a parola libera)

Basi di dati: PASCAL, MEDLINE, EMBASE, EMBAL, SCISEARCH
Data di esecuzione: 5 agosto 2015
Avrticoli reperiti: 57

Basi di dati: MEDLINE STN, EMBASE, SCISEARCH
Limiti applicati: data di pubblicazione 2015-2017

Data di esecuzione: 7 giugno 2017

Articoli reperiti: 10

1. SLA
(amyotrophic(W)lateral(W)sclerosis OR Lou(W)Gehrig?
OR motor(W)neuron?(W)disease?)

2. Equipe multiprofessionale
communicat?(3N)psychol? OR communication skill OR helping relationship
OR empath? OR emotional tuning OR mirror neuron OR therapeutic relationship OR
helping alliance OR therapeutic alliance OR working alliance OR alliance
development OR caring OR bonding OR burn out OR vicarious traumatisation OR
compassion fatigue OR self care OR embodiment (3N)emotion OR interoceptive
awareness OR empathic concern OR caring(3N)oneself

I set di ricerca sopra elencati sono stati combinati con 1’operatore di prossimita S (i termini di ricerca
devono essere presenti nella stessa frase) come segue:

1(S)2
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