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DELIBERAZIONE DELLA GIUNTA REGIONALE 5 ottobre 2023, n. 1366
Istituzione del Centro Regionale dedicato alla ricerca, diagnosi e cura nel campo delle malattie muscolari e 
neuromuscolari presso l’Azienda Ospedaliero Universitaria Consorziale Policlinico di Bari - presa in carico 
dei pazienti.

L’Assessore alla Sanità, Benessere animale, Controlli interni, Controlli connessi alla gestione emergenza 
Covid-19, sulla base delle risultanze istruttorie espletate dal Dirigente del Servizio “Strategie e Governo 
dell’Assistenza Territoriale – Rapporti Istituzionali e Capitale Umano SSR” e confermate dal Dirigente della 
Sezione “Strategie e Governo dell’Offerta” riferisce.

Visti:

•	 la Legge n. 241/1990 recante “Nuove norme in materia di procedimento amministrativo e di diritto di 
accesso ai documenti amministrativi” e ss.mm.ii.;
•	 il D.Lgs. n. 502/1992 e s.m.i., all’art. 2, co. 1, attribuisce alle Regioni l’esercizio delle funzioni legislative 
ed amministrative in materia di assistenza sanitaria ed ospedaliera, nel rispetto dei principi stabiliti dalle leggi 
nazionali;
•	 la Legge Regionale 28 dicembre 1994, n. 36 “Norme e principi per il riordino del Servizio sanitario 
regionale in attuazione del decreto legislativo 30 dicembre 1992, n. 502 “Riordino della disciplina in materia 
sanitaria, a norma dell’articolo 1 della legge 23 ottobre 1992, n. 421”;
•	 il D.Lgs. n. 165/2001 recante “Norme generali sull’ordinamento del lavoro alle dipendenze delle 
amministrazioni pubbliche” e ss. mm. ii.; il D.Lgs. n. 33/2013 recante “Riordino della disciplina riguardante 
gli obblighi di pubblicità, trasparenza e diffusione di informazioni da parte delle pubbliche amministrazioni”;
•	 la legge n. 190/2012 recante “Disposizioni per la prevenzione e la repressione della corruzione e 
dell’illegalità nella pubblica amministrazione”;
•	 il D. Lgs. n. 33/2013 recante “Riordino della disciplina riguardante gli obblighi di pubblicità, trasparenza 
e diffusione di informazioni da parte delle pubbliche amministrazioni”;
•	 il Decreto Ministeriale 2 aprile 2015 n. 70 “Regolamento recante definizione degli standard qualitativi, 
strutturali, tecnologici e quantitativi relativi all’assistenza ospedaliera”;
•	 il decreto del Presidente del Consiglio dei Ministri del 12 gennaio 2017, avente ad oggetto «Definizione 
e aggiornamento dei livelli di assistenza, di cui all’ art. 1, comma 7, del decreto legislativo 30 dicembre 
1922, n.502» che determina i livelli di assistenza ed in particolare il «nomenclatore prestazioni assistenza 
specialistica ambulatoriale» di cui all’ allegato 4 che individua i test a carico del Servizio Sanitario Nazionale;
•	 il Decreto Ministeriale 12 marzo 2019 “Nuovo sistema di garanzia per il monitoraggio dell’assistenza 
sanitaria”;
•	 i Regolamenti regionali n. 23/2019 ad oggetto “Riordino ospedaliero della Regione Puglia ai sensi 
del D.M. n° 70/2015 e delle Leggi di Stabilità 2016-2017” e n. 14/2020 ad oggetto “Potenziamento della 
rete ospedaliera, ai sensi dell’art. 2 del decreto-legge 19 maggio 2020, n. 34. Modifica e integrazione del 
Regolamento regionale n. 23/2019”;
•	 la deliberazione di Giunta regionale 15 settembre 2021, n. 1466 recante l’approvazione della Strategia 
regionale per la parità di genere, denominata “Agenda di Genere”;
•	 la deliberazione di Giunta regionale n. 1415 del 17 ottobre 2022 avente ad oggetto: “Presa d’atto 
della deliberazione del Direttore Generale A.Re.S.S. n.240/2020, ad oggetto “Proposta Percorso Diagnostico 
Terapeutico Assistenziale - PDTA della Sclerosi Laterale Amiotrofica - SLA”;
•	 la deliberazione di Giunta regionale n. 1868 del 14 dicembre 2022 avente ad oggetto “Definizione di 
modelli e standard per lo sviluppo dell’assistenza territoriale ai sensi del DM 77/2022”;
•	 la deliberazione di Giunta regionale n. 919 del 6/07/2023, avente ad oggetto: “Attuazione deliberazione 
di Giunta regionale n. 412 del 28/03/2023. Approvazione schema di Regolamento recante: “Modifica del 
Regolamento regionale n.14/2020 – Aggiornamento Rete ospedaliera ai sensi del D.M. n. 70/2015”. Recupero 
mobilità passiva. Modifica D.G.R. n. 1439/2018”;
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•	 la deliberazione di Giunta regionale del 03/07/2023 n. 938 recante: D.G.R. n. 302/2022 “Valutazione 
di impatto di genere. Sistema di gestione e di monitoraggio”. Revisione degli allegati”;
•	 la deliberazione del Direttore Generale di A.Re.S.S. n. 208 del 18/09/2023 recante: “Coordinamento 
Regionale Malattie Rare (Co.Re.Ma.R.) _ Proposta del Percorso Diagnostico TerapeuticoAssistenziale (PDTA) 
della Atrofia Muscolare Spinale (SMA)”.

Premesso che:
-	 i Centri Specialistici di II Livello per persone affette da Malattie Neuromuscolari, rispondono in modo 
specifico ai bisogni clinico-assistenziali di adulti e bambini che vivono con una malattia neuromuscolare e 
neurodegenerativa come la SLA, la SMA e le Distrofie Muscolari;
-	 la multidisciplinarietà è l’elemento caratterizzante i Centri Specialistici di II Livello per persone affette 
da Malattie Neuromuscolari, che si concretizza grazie alla presenza nei reparti di professionisti con specialità 
cliniche differenti che operano insieme per garantire la continuità di cura. Per questo i Centri sono strutturati 
con camere per la degenza ordinaria e ad alta complessità, aree ambulatoriali e di day hospital e day service, 
tali da garantire, dunque, i vari setting assistenziali;
-	 la continuità tra ricerca e cura è alla base del modello organizzativo proposto, al fine di coniugare 
attività assistenziale e sviluppo di nuove cure delle patologie neuromuscolari.

Preso atto che:
-	 le malattie neuromuscolari, oggi note, rappresentano un ampio gruppo di patologie su base genetica 
o acquisita che coinvolgono il tessuto muscolare, il midollo spinale, il nervo periferico o la giunzione 
neuromuscolare;
-	 costituiscono un gruppo di affezioni che possono avere il loro esordio in qualunque momento della vita 
con evoluzione il più delle volte cronica, comportando gradi variabili di disabilità che interessano in particolar 
modo il movimento, la capacità respiratoria, la comunicazione, la deglutizione e la funzione cardiaca;
-	 tali patologie hanno oggi una notevole rilevanza sociale in considerazione della giovane età dei 
soggetti colpiti, della precoce insorgenza di disabilità e dell’ampio coinvolgimento della famiglia e della micro-
comunità collegata al soggetto malato;
-	 la rilevanza sanitaria e sociale che le malattie neuromuscolari presentano, in considerazione della 
gravità e della giovane età dei soggetti colpiti, rende necessaria la realizzazione di un approccio uni voco e 
multidisciplinare nella gestione di tali patologie.

Considerato, altresì, che:

-	 con la deliberazione del Direttore Generale di A.Re.S.S. n. 148 del 7/06/2022 è stato approvato lo 
Studio di pre-fattibilità tecnica per l’istituzione di un Centro Specialistico di II Livello per persone affette da 
Malattie Neuromuscolari nella Regione Puglia;
-	 con la deliberazione di Giunta regionale n. 1415 del 17 ottobre 2022 è stato approvato il Percorso 
Diagnostico Terapeutico Assistenziale - PDTA della Sclerosi Laterale Amiotrofica - SLA”, con il quale la Regione 
Puglia ha ritenuto indispensabile la definizione di uno specifico e uniforme percorso interdisciplinare di 
diagnosi, cura ed assistenza, fondato su evidenze scientifiche, in conformità alle linee guida e che tenga 
in considerazione le molteplici aspettative dei pazienti e delle famiglie. La presa in carico del paziente 
con SLA è integrata e continuativa da parte di una rete dedicata che identifica le risorse appropriate, per 
incrementare la qualità dell’assistenza, migliorando gli outcome di salute, promuovendo la sicurezza dei 
pazienti e aumentandone la soddisfazione. Il PDTA assicura in modo appropriato ed omogeneo le prestazioni 
diagnostiche, terapeutiche, assistenziali e sociosanitarie, grazie al coinvolgimento e alla formazione di tutte le 
figure coinvolte, al fine di uniformare il percorso di assistenza e renderlo equo ed accessibile per tutti i pazienti 
pugliesi. Il percorso di presa in carico globale dei malati di SLA e delle loro famiglie si svolge in continuità 
assistenziale tra i servizi territoriali prossimi al luogo di vita della persona e gli ospedali di riferimento con 
un approccio multidimensionale coordinato e integrato anche con il livello socio sanitario e con l’ausilio dei 
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Centri Territoriali Malattie Rare previsti dalla DGR n.225/2017, che hanno quale obiettivo principale quello di 
facilitare ed orientare i pazienti e le loro famiglie nei percorsi di cura;
-	 con la deliberazione del Direttore Generale di A.Re.S.S. n. 208 del 18/09/2023 è stato approvato 
il Percorso Diagnostico TerapeuticoAssistenziale (PDTA) della Atrofia Muscolare Spinale (SMA)”, di cui 
all’Allegato, parte integrante e sostanziale del presente provvedimento. Il modello organizzativo proposto 
è scaturito dal contributo di un tavolo di esperti e ha previsto la partecipazione diretta e attiva dei soggetti 
coinvolti, istituzionali, ospedalieri e territoriali al fine stabilire l’attuazione consequenziale e coordinata delle 
attività di presa in carico, con il supporto attivo delle associazioni dei pazienti (Associazione Pazienti Famiglie 
SMA ONLUS). La presa in carico del paziente con SMA deve essere integrata e continuativa da parte di una 
rete assistenziale dedicata, per migliorare gli outcome di salute e aumentare la soddisfazione dei pazienti 
pugliesi;
-	 con nota prot. n. r_puglia/AOO_005/PROT/23/06/2023/0004830 sono state convocate le Direzioni 
Strategiche per valutare, tra l’altro, la sede del Centro Specialistico di II Livello per persone affette da Malattie 
Neuromuscolari, come da studio di prefattibilità tecnica proposto da A.Re.S.S.;
-	 con nota prot. n. r_puglia/AOO_005/PROT/22/07/2023/0005680 sono state ribadite le procedure 
per la gestione del percorso assistenziale in favore dei pazienti “noti” al Servizio Sanitario Regionale, con 
particolare riferimento alla garanzia delle prestazioni già ricomprese nei PDTA e di follow –up.

Tenuto conto delle note trasmesse al Presidente della Giunta Regionale dall’Associazione Italiana Sclerosi 
Laterale Amiotrofica (AISLA) e dal Centro Clinico NeMo gestito da Fondazione Serena Onlus, un’organizzazione 
costituita da Fondazione Telethon, Unione Italiana Lotta alla Distrofia Muscolare (UILDM), Associazione 
Italiana Sclerosi Laterale Amiotrofica (AISLA}, Associazione Famiglie Sma, Associazione Non Profit Slanciamoci 
e Fondazione Vialli e Mauro per la Ricerca e lo Sport Onlus.

Considerato che in data 12 settembre u.s. è pervenuto un documento (condiviso dalle associazioni presenti: 
AISLA, ConSLAncio, IoPosso) che riepiloga le richieste dei malati e delle loro famiglie, insieme ai passaggi 
tecnico-amministrativi e politici ed in particolare:

“•   	 la predisposizione a cura del Dipartimento per la Promozione della Salute di una proposta di delibera da 
sottoporre alla Giunta Regionale che, di concerto con le direzioni generali delle ASL pugliesi, individui quanto 
prima la più idonea localizzazione del Centro, considerata la geografia regionale e le caratteristiche tecniche 
già individuate dal citato Studio di pre-fattibilità tecnica predisposto dall’AReSS Puglia;
●	 la contestuale predisposizione a cura del Dipartimento per la Promozione della Salute di una proposta di 
delibera da sottoporre alla Giunta Regionale, che assuma tutte le conseguenti valutazioni di merito e decisioni 
circa l’avvio dell’iter per l’individuazione del/dei partner pubblico- privati da coinvolgere per l’attivazione e 
la gestione del Centro (affinchè esso stia in una rete di collaborazione tra i principali centri nazionali ancora 
riferimento per molti di noi}, e che assuma i necessari impegni per l’investimento finanziario, organizzativo 
e formativo necessario da parte della Regione Puglia, magari già attivando un Progetto-Obiettivo nella 
programmazione 2024 a valere sul Fondo Sanitario Nazionale;
●	 che, nelle more dell’adozione e dell’attuazione delle suddette delibere con tutti gli adempimenti connessi 
alla nascita del Centro, il Dipartimento e l’AReSS promuovano di concerto con le ASL pugliesi la redazione e 
l’attuazione di raccomandazioni e/o protocolli condivisi, che permettano agli operatori di tutti i Pronto Soccorso 
regionali di riconoscere e gestire tempestivamente i segnali di rischio nelle persone affette da patologie come 
la SLA e le altre patologie neuromuscolari degenerative, con l’obiettivo di garantire in medicina d’emergenza 
e urgenza un’assistenza sempre più puntuale, corretta e consapevole, utile a giocare un ruolo fondamentale 
nel fare la differenza tra la vita e la morte;
●	 che, nelle more dell’adozione e dell’attuazione delle suddette delibere con tutti gli adempimenti connessi 
alla nascita del Centro, il Dipartimento promuova di concerto con le ASL pugliesi la redazione di raccomandazioni 
e/o protocolli condivisi, che permettano agli operatori dei Distretti territoriali - con particolare riferimento agli 
Uffici AD/, Protesica, Farmacia territoriale, ai servizi di Telemedicina ed agli ambulatori di Riabilitazione - di 
poter supportare i malati e le loro famiglie, e di formare i caregivers con attenzione specialistica alla patologia 
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e alla sua progressione, senza alcuna arbitraria e soggettiva diversa valutazione;
●	 che il Consiglio Regionale vigili sulla corretta e tempestiva attuazione dei suddetti atti di indirizzo della 
Giunta regionale e degli adempimenti attuativi del Dipartimento Salute e delle Asl, supportando i processi per 
quanto di propria competenza”.

L’approccio omnicomprensivo consente, nel tempo, di contribuire alla migliore qualità di vita possibile per la 
persona con patologia neuromuscolare, sia in età infantile o adolescenziale sia in età adulta, rallentando la 
progressione della malattia e prevenendo le complicanze più gravi, anche grazie ad una stretta integrazione 
fra cura, assistenza e ricerca per lo sviluppo di strategie terapeutiche innovative.

Pertanto, la Regione Puglia intende realizzare una regia unitaria per la presa in carico globale del paziente 
con malattie neuromuscolari, o analoghe dal punto di vista assistenziale, ed integrata con i sistemi della 
rete assistenziale regionale, quali ad es. le cure primarie, cure palliative, strutture intermedie, le reti di 
riabilitazione.

Infatti, si rende necessaria la presa in carico globale dei bisogni complessi del malato e della famiglia, in tutte 
le fasi evolutive della malattia, enfatizzando lo sviluppo di sistemi di rete, finalizzati all’integrazione di tutti i 
livelli di cura della rete ospedaliera con la rete territoriale, fino ai soggetti solidali e del volontariato
La presa in carico dovrebbe garantire, inoltre:

•	 la prevenzione delle complicanze da ipomobilità/insufficienza respiratoria;

•	 l’addestramento all’uso di ortesi ed ausili per mobilità e ventilazione;

•	 la prevenzione delle complicanze da disfagia.

Considerata l’elevata importanza che riveste la puntuale e qualificata presa in carico di tali pazienti, ed in 
coerenza con le attività programmatorie regionali, si ritiene necessario:

a) 	 istituire presso l’Azienda Ospedaliero Consorziale Policlinico di Bari il Centro Specialistico di II Livello 
per persone affette da Malattie Neuromuscolari, considerata la consolidata esperienza della U.O. di 
Neurologia nelle citate patologie. Tale individuazione consentirebbe l’approccio multidisciplinare e 
l’integrazione con l’attività di ricerca, tipica di un’Azienda Ospedaliera Universitaria;

b)	 prendere atto del Percorso Diagnostico Terapeutico Assistenziale (PDTA} della Atrofia Muscolare 
Spinale (SMA)”, approvato con deliberazione del Direttore Generale di A.Re.S.S. n. 208 del 
18/09/2023, di cui all’Allegato, parte integrante e sostanziale del presente provvedimento;

c) 	 garantire, oltre alla istituzione del Centro Specialistico di II Livello, che le Direzioni Strategiche 
delle ASL adottino, entro trenta giorni dalla notifica del presente, con provvedimento formale, un 
protocollo di presa in carico di tutti i pazienti affetti da patologie neuromuscolari, d’intesa con il 
Centro Specialistica di II Livello, in linea con le previsioni normative vigenti in materia ed in particolare 
con le disposizioni di cui alla nota prot. n. n. r_puglia/AOO_005/PROT/22/07/2023/0005680. Tale 
provvedimento dovrà essere trasmesso al Dipartimento Promozione della Salute e del Benessere 
Animale e ad A.Re.S.S., al fine di valutarne la coerenza con i provvedimenti regionali ed il modello 
organizzativo già definito nei PDTA.
Per quanto attiene il protocollo aziendale, si rende necessario prevedere che:

•	 gli operatori dei Distretti territoriali - con particolare riferimento agli Uffici ADI, Protesica, 
Farmacia territoriale, ai servizi di Telemedicina ed agli ambulatori di Riabilitazione - supportino 
i malati e le loro famiglie, e di formare i caregivers con attenzione specialistica alla patologia e 
alla sua progressione;

•	 gli operatori di tutti i Pronto Soccorso regionali riconoscano e gestiscano tempestivamente 
i segnali di rischio nelle persone affette da patologie come la SLA e le altre patologie 
neuromuscolari degenerative, con l’obiettivo di garantire in medicina d’emergenza e urgenza 
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un’assistenza sempre più puntuale, corretta e consapevole.
d)	 aggiornare i PDTA vigenti, con particolare riferimento alla gestione dei pazienti affetti da patologie 

neuromuscolari degenerative, in condizioni di emergenza – urgenza e alla ridefinizione del modello 
organizzativo, riveniente dalla istituzione del Centro Specialistico di II Livello per persone affette da 
Malattie Neuromuscolari.

VERIFICA AI SENSI DEL D.Lgs. 196/03
Garanzie alla riservatezza

La pubblicazione sul BURP, nonché la pubblicazione all’Albo o sul sito istituzionale, salve le garanzie previste 
dalla legge 241/1990 in tema di accesso ai documenti amministrativi, avviene nel rispetto della tutela della 
riservatezza dei cittadini secondo quanto disposto dal Regolamento UE n. 679/2016 in materia di protezione 
dei dati personali, nonché dal D.Lgs. 196/2003 ss.mm.ii., ed ai sensi del vigente Regolamento regionale 5/2006 
per il trattamento dei dati sensibili e giudiziari, in quanto applicabile. Ai fini della pubblicità legale, il presente 
provvedimento è stato redatto in modo da evitare la diffusione di dati personali identificativi non necessari 
ovvero il riferimento alle particolari categorie di dati previste dagli articoli 9 e 10 del succitato Regolamento 
UE..

Valutazione di impatto di genere
La presente deliberazione è stata sottoposta a Valutazione di impatto di genere ai sensi della  DGR n. 938 
del 03/07/2023. 
L’impatto di genere stimato è: 
□ diretto 
□ indiretto 
X neutro 
□ non rilevato

COPERTURA FINANZIARIA AI SENSI DEL D.LGS n. 118/2011 e ss.mm.ii.

La presente deliberazione non comporta implicazioni, dirette e/o indirette, di natura economico- finanziaria 
e/o patrimoniale e dalla stessa non deriva alcun onere a carico del Bilancio regionale.

L’Assessore alla Sanità, Benessere animale, Controlli interni, Controlli connessi alla gestione emergenza 
Covid-19 relatore, sulla base delle risultanze istruttorie come innanzi illustrate, ai sensi dell’art 4 lett. d) della 
LR. N. 7/97, L.R. N. 7/97 propone alla Giunta:

1.	 di istituire presso l’Azienda Ospedaliero Consorziale Policlinico di Bari il Centro Specialistico di II Livello 
per persone affette da Malattie Neuromuscolari, considerata la consolidata esperienza della U.O. di Neurologia 
nelle citate patologie. Tale individuazione consentirebbe l’approccio multidisciplinare e l’integrazione con 
l’attività di ricerca, tipica di un’Azienda Ospedaliera Universitaria;
2.	 di stabilire che con successivo provvedimento di Giunta regionale si definisca in modo puntuale 
l’organizzazione del Centro Specialistico di II Livello per persone affette da Malattie Neuromuscolari nonché il 
relativo funzionamento;
3.	 di prendere atto del Percorso Diagnostico Terapeutico Assistenziale (PDTA} della Atrofia Muscolare 
Spinale (SMA)”, approvato con deliberazione del Direttore Generale di A.Re.S.S. n. 208 del 18/09/2023, di cui 
all’Allegato, parte integrante e sostanziale del presente provvedimento;
4.	 di garantire, oltre alla istituzione del Centro Specialistico di II Livello, che le Direzioni Strategiche delle 
ASL adottino, entro trenta giorni dalla notifica del presente, con provvedimento formale, un protocollo di 
presa in carico di tutti i pazienti affetti da patologie neuromuscolari, d’intesa con il Centro Specialistica di II 
Livello, in linea con le previsioni normative vigenti in materia ed in particolare con le disposizioni di cui alla 
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nota prot. n. n. r_puglia/AOO_005/PROT/22/07/2023/0005680. Tale provvedimento dovrà essere trasmesso 
al Dipartimento Promozione della Salute e del Benessere Animale e ad A.Re.S.S., al fine di valutarne la 
coerenza con i provvedimenti regionali ed il modello organizzativo già definito nei PDTA.
Per quanto attiene il protocollo aziendale, si rende necessario prevedere che:
•	 gli operatori dei Distretti territoriali - con particolare riferimento agli Uffici ADI, Protesica, Farmacia 
territoriale, ai servizi di Telemedicina ed agli ambulatori di Riabilitazione - supportino i malati e le loro famiglie, 
e di formare i caregivers con attenzione specialistica alla patologia e alla sua progressione;
•	 gli operatori di tutti i Pronto Soccorso regionali riconoscano e gestiscano tempestivamente i segnali 
di rischio nelle persone affette da patologie come la SLA e le altre patologie neuromuscolari degenerative, 
con l’obiettivo di garantire in medicina d’emergenza e urgenza un’assistenza sempre più puntuale, corretta e 
consapevole.
5.	 di stabilire l’aggiornamento dei PDTA vigenti, con particolare riferimento alla gestione dei pazienti 
affetti da patologie neuromuscolari degenerative, in condizioni di emergenza – urgenza e alla ridefinizione 
del modello organizzativo, riveniente dalla istituzione del Centro Specialistico di II Livello per persone affette 
da Malattie Neuromuscolari;
6.	 di stabilire l’effettuazione di un monitoraggio bimestrale, per il tramite del Dipartimento Promozione 
della Salute e del Benessere Animale, con il supporto del Responsabile del Centro Specialistico di II Livello per 
persone affette da Malattie Neuromuscolari, di A.Re.S.S. nonché di un rappresentante dell’Associazione dei 
pazienti, circa l’attuazione e implementazione di quanto espressamente previsto dal presente provvedimento;
7.	 di notificare il presente provvedimento, a cura della Sezione Strategie e Governo dell’Offerta, al 
Direttore Generale dell’A.Re.S.S., alle Aziende Sanitarie Locali, alle Aziende Ospedaliere Universitarie, agli 
IRCCS pubblici e privati, agli Enti Ecclesiastici e alla Sezione Risorse Strumentali e Tecnologiche Sanitarie 
nonché alle Associazioni dei pazienti;
8.	 di disporre la pubblicazione del presente provvedimento sul Bollettino Ufficiale della Regione Puglia, 
ai sensi della L.R. 18/2023.

I sottoscritti attestano che il procedimento istruttorio loro affidato è stato espletato nel rispetto della vigente 
normativa regionale, nazionale e comunitaria e che il presente schema di provvedimento, predisposto dalla 
Sezione Strategie e Governo dell’Offerta, ai fini dell’adozione dell’atto finale da parte della Giunta Regionale, 
è conforme alle risultanze istruttorie.

Il Dirigente del Servizio “Strategie e Governo dell’Assistenza Territoriale- Rapporti Istituzionali e
Capitale Umano SSR”: Antonella CAROLI

IL DIRIGENTE DELLA SEZIONE “Strategie e Governo dell’Offerta”
Mauro NICASTRO

Il sottoscritto Direttore di Dipartimento non ravvisa la necessità di esprimere osservazioni sulla proposta di 
deliberazione ai sensi del combinato disposto degli articoli 18 e 20 del DPGR n. 22/2021.

Il DIRETTORE di Dipartimento Promozione della Salute e del Benessere Animale:
Vito MONTANARO

L’ASSESSORE: Rocco PALESE
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LA GIUNTA

•	 Udita la relazione e la conseguente proposta dell’Assessore alla Sanità, Benessere animale, Controlli 
interni, Controlli connessi alla gestione emergenza Covid-19;

•	 viste le sottoscrizioni poste in calce al presente schema di provvedimento dalla Dirigente del Servizio 
“Strategie e Governo dell’Assistenza Territoriale – Rapporti istituzionali e capitale umano SSR” e dal 
Dirigente della Sezione “Strategie e Governo dell’Offerta;

•	 a voti unanimi espressi nei modi di legge

DELIBERA

1.	 di istituire presso l’Azienda Ospedaliero Consorziale Policlinico di Bari il Centro Specialistico di II 
Livello per persone affette da Malattie Neuromuscolari, considerata la consolidata esperienza della U.O. 
di Neurologia nelle citate patologie. Tale individuazione consentirebbe l’approccio multidisciplinare e 
l’integrazione con l’attività di ricerca, tipica di un’Azienda Ospedaliera Universitaria;
2.	 di stabilire che con successivo provvedimento di Giunta regionale si definisca in modo puntuale 
l’organizzazione del Centro Specialistico di II Livello per persone affette da Malattie Neuromuscolari nonché il 
relativo funzionamento;
3.	 di prendere atto del Percorso Diagnostico Terapeutico Assistenziale (PDTA} della Atrofia Muscolare 
Spinale (SMA)”, approvato con deliberazione del Direttore Generale di A.Re.S.S. n. 208 del 18/09/2023, di cui 
all’Allegato, parte integrante e sostanziale del presente provvedimento;
4.	 di garantire, oltre alla istituzione del Centro Specialistico di II Livello, che le Direzioni Strategiche 
delle ASL adottino, entro trenta giorni dalla notifica del presente, con provvedimento formale, un protocollo 
di presa in carico di tutti i pazienti affetti da patologie neuromuscolari, d’intesa con il Centro Specialistica di 
II Livello, in linea con le previsioni normative vigenti in materia ed in particolare con le disposizioni di cui alla 
nota prot. n. n. r_puglia/AOO_005/PROT/22/07/2023/0005680. Tale provvedimento dovrà essere trasmesso 
al Dipartimento Promozione della Salute e del Benessere Animale e ad A.Re.S.S., al fine di valutarne la 
coerenza con i provvedimenti regionali ed il modello organizzativo già definito nei PDTA.
Per quanto attiene il protocollo aziendale, si rende necessario prevedere che:
•	 gli operatori dei Distretti territoriali - con particolare riferimento agli Uffici ADI, Protesica, Farmacia 
territoriale, ai servizi di Telemedicina ed agli ambulatori di Riabilitazione - supportino i malati e le loro famiglie, 
e di formare i caregivers con attenzione specialistica alla patologia e alla sua progressione;
•	 gli operatori di tutti i Pronto Soccorso regionali riconoscano e gestiscano tempestivamente i segnali 
di rischio nelle persone affette da patologie come la SLA e le altre patologie neuromuscolari degenerative, 
con l’obiettivo di garantire in medicina d’emergenza e urgenza un’assistenza sempre più puntuale, corretta e 
consapevole.
5.	 di stabilire l’aggiornamento dei PDTA vigenti, con particolare riferimento alla gestione dei pazienti 
affetti da patologie neuromuscolari degenerative, in condizioni di emergenza – urgenza e alla ridefinizione del 
modello organizzativo, riveniente dalla istituzione del Centro Specialistico di II Livello per persone affette da 
Malattie Neuromuscolari;
6.	 di stabilire l’effettuazione di un monitoraggio bimestrale, per il tramite del Dipartimento Promozione 
della Salute e del Benessere Animale, con il supporto del Responsabile del Centro Specialistico di II Livello per 
persone affette da Malattie Neuromuscolari, di A.Re.S.S. nonché di un rappresentante dell’Associazione dei 
pazienti, circa l’attuazione e implementazione di quanto espressamente previsto dal presente provvedimento;
7.	 di notificare il presente provvedimento, a cura della Sezione Strategie e Governo dell’Offerta, al 
Direttore Generale dell’A.Re.S.S., alle Aziende Sanitarie Locali, alle Aziende Ospedaliere Universitarie, agli 
IRCCS pubblici e privati, agli Enti Ecclesiastici e alla Sezione Risorse Strumentali e Tecnologiche Sanitarie 
nonché alle Associazioni dei pazienti;
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8.	 di disporre la pubblicazione del presente provvedimento sul Bollettino Ufficiale della Regione Puglia, 
ai sensi della L.R. 18/2023.

Il Segretario Generale della Giunta  Il Presidente della Giunta
ANNA LOBOSCO MICHELE EMILIANO
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L’anno 2023 il giorno _______ del mese di 

1990, recante “Nuove norme in materia di procedimento amministrativo e di diritto 
di accesso ai documenti amministrativi”, e ss.mm.ii.;

2001, recante “Norme generali sull'ordinamento del lavoro alle 
dipendenze delle amministrazioni pubbliche”;

n. 279 del 18 maggio 2001, recante “Regolamento di istituzione della rete 

dell’articolo 5, comma 1, lettera b) del D. Lgs. 29 aprile 1998, n. 124”;
la Legge Regionale pugliese n. 24 del 13 agosto 2001, recante “
”;

recante “Rete regionale per la 
prevenzione, la sorveglianza, la diagnosi, la terapia delle malattie rare, ai sensi del D.M. 18 maggio 2001 n. 279”;

Determinazione 10 maggio 2007), intitolata “

registri regionali ed interregionali delle malattie rare. (Repertorio atti n. 103/CSR del 10 maggio 2007)”;
del 15 dicembre 2009 n. 2485, avente ad oggetto “Malattie Rare 

ionale”;
2012, recante “Disposizioni per la prevenzione e la repressione della corruzione e 

dell'illegalità nella pubblica amministrazione”;
2012, recante “D.M. 18 maggio 2001, n. 279 

– –

2238 del 23/12/2003 e s.m.i.”;

208

18 Settembre

Mauro
Nicastro
05.10.2023
08:59:11
GMT+01:00
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7 agosto 2012, “Art. 39 L.R. 4/2010. D.M. 279/2001. 

(SIMaRRP)”; 
2013, recante “Riordino della disciplina riguardante gli obblighi di 

di informazioni da parte delle pubbliche amministrazioni”;
n. 158 del 10 febbraio 2015, “Accordo Conferenza Stato ‐ Regioni 

del 16/10/2014 “Piano Nazionale per le Malattie Rare 2013‐2016 Recepimento Piano Programmatico 2013‐2016 del 
Coordinamento Regionale Malattie Rare (CoReMaR) Puglia ‐ Approvazione Linee Guida ed Istruzioni operative in materia 
di Assistenza ai pazienti affetti da Malattia rara ‐ Approvazione”;

18 aprile 2016, recante “Codice dei contratti pubblici” e ss.mm.ii.;
del 13 dicembre 2016 n. 2048, avente ad oggetto “D.G.R. 

– – –

regionale”;
il Decreto del Presidente del Consiglio dei Ministri del 12 gennaio 2017, recante “Defi

livelli essenziali di assistenza, di cui all'articolo 1, comma 7, del decreto legislativo 30 dicembre 1992, n. 502”
n. 225 del 23 febbraio 2017, recante “Istituzione nelle 

famiglie “Il filo di Arianna””;
recante “Approvazione del percorso 

Malattie Rare”;
titolata “Aggiornamento della Rete dei 

Presidi della Rete Nazionale (PRN) e Nodi della Rete Regionale Pugliese (RERP) accreditati per le malattie rare”;
n. 794 del 29 maggio 2017, dal titolo “

“Aggiornamento della Rete dei Presidi della Rete Nazionale (PRN) e Nodi della Rete Regionale Pugliese (RERP) accreditati 
per le malattie rare”. –

– INTEGRAZIONE”;
recante “Istituzione dell’Agenzia regionale per la salute e il 

sociale (A.Re.S.S.)”;
1491 del 03 ottobre 2017, recante “DPCM 12 gennaio 2017 

“Definizione e aggiornamento dei livelli essenziali di assistenza di cui all’art. 1, comma 7, del d.lgs. n. 502/92” –

per le Malattie Rare”;
07 Febbraio 2018, recante “Modifiche agli articoli 3, Titolo II, Capo I, e 9, Titolo 

e dell’Agenzia regionale strategica per la salute e il sociale –
A.Re.S.S.)”.

n. 658 del 24 aprile 2018, recante “

(PDTA)”;
n. 329 del 13 marzo 2018, ad oggetto “DGR n. 1491/2017 “DPCM 

12 gennaio 2017 “Definizione e aggiornamento dei livelli essenziali di assistenza di cui all’art. 1, comma 7, del d.lgs. n. 



                                                                                                                                65971Bollettino Ufficiale della Regione Puglia - n. 97 del 30-10-2023                                                                                     

502/92” 
accreditati per le malattie rare”. MODIFICHE E INTEGRAZIONI”;

la Legge n. 3 del 09 Gennaio 2019, avente ad oggetto “Misure per il contrasto dei reati contro la pubblica 
a di trasparenza dei partiti e movimenti politici”;

n. 4 del 19 aprile 2021, recante “ obbligatorio per l’atrofia muscolare spinale 
(SMA)”;

del 30 novembre 2021, recante “Assestamento e variazione al bilancio di 
previsione per l’esercizio finanziario 2021 e plu – 2023”;

recante disposizioni urgenti per l’accesso alle attività culturali, sportive e ricreative, nonché per l’organizz

A.Re.S.S. Puglia n. 95 del 14 aprile 2022, avente ad oggetto “Conferimento 
dell’incarico di direttore di Struttura Complessa dell’Area di Direzione Amministrativa, ai sensi dell’art. 71 comma 10 del 

– – 2018, e contestuale incarico ad interim, ai sensi dell’art. 73 comma 8 del 
–

Internazionalizzazione al dipendente Dott. Francesco Fera”;
A.Re.S.S. Puglia n. 121 del 10 maggio 2022, avente ad oggetto “Presa 

d’atto della D.G.R. 558 del 20.04.2022: Attuazione dell’art. 2 del decreto del Presidente della Giunta Regionale del 
– Approvazione dell’Atto aziendale della dotazione organica 

dell’Agenzia Regionale Strategica per la Salute ed 
– Adozione nuovo atto aziendale giusta D.D.G. 253/2021”;

A.Re.S.S. Puglia n. 135 del 03 giugno 2022, avente ad oggetto “

comma 2 del D.L. 162/2019, convertito in L. 8/2020”;
n. 24 del 10 marzo 2023, recante “

nazionali”;
A.Re.S.S. Puglia n. 85 del 17 aprile 2023, avente ad oggetto “RIMBORSO 

RARE PER PRESTAZIONI/TRATTAMENTI FUORI REGIONE” _ PROPOSTA DI 

A.Re.S.S. Puglia n. 94 del 28 aprile 2023, avente ad oggetto “
– anno 2023”

l’

“Presa d’atto della DGR n. 1234 del 8/8/2023 “L. R. n. 15/2018 – Nomina del Commissario Straordinario dell’Agenzia 
il Sociale (ARESS) con indicazione del dott. Giovanni Gorgoni”;
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“Conferimento ad interim dell’incarico dirigenziale di natura professionale sul Servizio Finanze e Controllo, ai sensi dell’art. 
– – 2018”;

siste con funzioni di segretario dell’organo deliberante

◼ A.Re.S.S. Puglia svolge un’attività a supporto
, anche attraverso l’implementazione dei 

l’

◼ viene recepito il “Documento Tecnico di 
indirizzo per costruire la rete assistenziale regionale pugliese attraverso i PDTA” 

la “
”, la cui progettazione “

necessari per garantire (…) la possibilità di accesso alla rete di offerta dei servizi”
◼ , fissato dall’atto concernente “la definizione di metodologie per la costruzione dei 

PDTA” spetta all’Area Innovazione di Sistema e Q

“ (Co.Re.Ma.R.)”
◼ 

della formazione degli operatori in campo e a permettere l’incontro tra istituzioni, struttu

◼ n. 226 del 23 febbraio 2017, veniva istituito il “Tavolo 
Farmaco/PDTA per le malattie rare” e, in base alle specifiche indicazioni ivi riportate, per la redazione della 
“

”, quale allegato “A” 

dell’adulto
◼ 

Pia Antonella Piacquadio
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◼ 

◼ 
presenza di una malattia ultra rara, se vi è un’incidenza inferiore ad 1 individuo su cinquantamil

◼ l’A della “Proposta di un 
Modello Organizzativo di presa in carico del paziente affetto da Atrofia Muscolare Spinale in Regione Puglia”

“
”

◼ 
“

”, 
“A” 

◼ 

 
 “

” “A” 
 “

” “A” 

promuovere l’adozione di un

 DEMANDARE all’Area Innovazione di Sistema e Qualità 

 di AFFIDARE all’Area Innovazione di Sistema e Qualità ogni adempimento relativo alla pubblicazione
–

 



65974                                                 Bollettino Ufficiale della Regione Puglia - n. 97 del 30-10-2023

Direttore dell’Area

Firmato digitalmente

Firmato digitalmente

Firmato digitalmente
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18.09.2023

18.09.2023

Il presente documento informatico, destinato unicamente alla pubblicazione sull'Albo Pretorio on line, è conforme all'originale informatico ai sensi del D.L.vo n.82/2005 e
ss.mm.ii. Il corrispondente documento, firmato digitalmente dai rispettivi sottoscrittori, è disponibile agli atti di questa amministrazione.
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Proposta di un Modello Organizzativo di presa in carico del paziente affetto da Atrofia Muscolare Spinale in Regione Puglia

Antonella Caroli
05.10.2023
13:29:57
GMT+00:00
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–

–

–

–

–
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Il documento si pone l’obiettivo di definire un Modello Organizzativo per la 

l’attuazione consequenziale e coordinata delle attività di 

–

“
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Professore Ordinario di pneumologia Direttore dell’UOC di 

– Scienze del Farmaco dell’Università degli 

Neurologo pediatrico, Ospedale Pediatrico “Giovanni XXIII” Bari

–

Professore Ordinario di Neurologia presso l’Università 

Unità per le Disabilità gravi dell’età 
–

I.R.C.C.S. “E. Medea”, Brindisi

dell’assistenza ospedaliera
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• 
• 
• 
• –

• 

• 

• DGR n. 1491/2017 “DPCM 12 gennaio 
2017 “Definizione e aggiornamento dei livelli essenziali di assistenza di cui all’art. 1, comma 7, del 
d.lgs. n. 502/92” 
Rete Regionale Pugliese (RERP) accreditati per le malattie rare”. Modifiche e integrazioni.

• 

• 

• Protocollo d’Intesa tra Regione Lazio e Università Cattolica del Sacro Cuore per l’attuazione, nella 
Regione Lazio, del Progetto di ricerca no profit denominato “ neonatale per l’atrofia 
muscolare spinale nel Lazio e in Toscana: un progetto pilota di due anni” –

• 
’esercizio finanziario 2021 e pluriennale 2021

• obbligatorio per l’atrofia muscolare spinale (SMA)
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“Screening obbligatorio per l’atrofia muscolare spinale (SMA)”

e mutazione puntiforme sull’altra copia. 

dell’esone 7 durante la 

non è l’unico fattore in grado di modificare il fenotipo
L’assenza di 

mutato, viene considerato “portatore”, 
dell’atrofia muscolare spinale (Figura 1).
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–

geografiche: l’incidenza è maggiore nell’Europa centrale e orientale rispetto all’Europa occidentale. 

In base all’età d’esordio e alla gravità della malattia, sono stati definiti cinque sottotipi: 

 
 
 
 
 tipo IV (SMA4), la forma meno grave, con esordio nell’età adulta
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La classificazione clinica della SMA è effettuata in base all’età di esordio e alla massima 

L’introduzione recentissima di nuo

’
’ ’
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–

▪ 
▪ 

▪ 
▪ 
▪ 

– ▪ 
▪ 
▪ 
▪ 

▪ 
▪ Posizione “rana” degli arti 

▪ 

▪ 

– ▪ 
▪ 

▪ 

▪ 

richiedere l’utilizzo di un busto o 

▪ 
▪ 
▪ 

▪ 
▪ 

dell’atrofia muscolare spinale a insorgenza 
all’età adulta
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inserito in quello attualmente in uso per l’esecuzione dello 

all’invio 

nascita e, successivamente, la famiglia per procedere all’esecuzione del test di conferma su sangue fresco 

del neurologo del Centro di riferimento per l’età pediatrica e di 

prontamente informata dell’esistenza dell’associazione pazienti
all’

dell’età pediatrica

Legge Regionale n. 4 del 19/04/2021 “Screening obbligatorio per l’atrofia muscolare spinale (SMA)”
Legge n. 167 del 19/08/2016 “Disposizioni in materia di accertamenti diagnostici neonatali obbligatori per la

prevenzione e la cura delle malattie metaboliche ereditarie”
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all’esecuzione dei test per la conferma genetica della malattia

procederà alla diagnosi differenziale e all’esecuzione 

risultato negativo dell’analisi molecolare
molto lungo e impegnativo che richiede l’utilizzo 

“ ” –

l’
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–

– ▪ 

▪ 
▪ 
▪ 
▪ 
▪ 
▪ Difficoltà nell’alimentazione e deglutizione
▪ durante l’inspirazione
▪ 
▪ 
▪ 

▪ 

▪ 
▪ 
▪ 
▪ Difficoltà nell’alimentazione e deglutizione
▪ durante l’inspirazione
▪ 
▪ 
▪ 

▪ 

▪ 
▪ 
▪ 

▪ 

▪ 
▪ 
▪ 

L’ospedalizzazione in regime ordinario dei malati con SMA verrà infatti ridotta al minimo indispensabile, 

L’assistito di 
R99 da utilizzare durante l’iter diagnostico. 
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L’iter prevede

▪ 
▪ 
▪ 

▪ 
▪ 
▪ 
▪ 

dell’età: 
Children’s Hospital of Philadelphia Infant Test of Neuromuscular Disorders 

–

–

The Children’s Hospital of Philadelphia 
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L’a respiratorio (SMARD), l’

Uscita dal 
modello

Si

No

Presa in carico presso i Centri di 
riferimento regionali

Bambino nato prima di 
dicembre 2021 o fuori regione

Tes t genetic o di c onferma e 
quantificazione 

Pres enza / segni

Test funzionali

Età adultaNeonato

Screening SMA

Si

No

Presenza di     
delezione 

Si

Esito positivo?
No

Comunicazione della diagnosi
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(“Screening obbligatorio 
per l’atrofia muscolare 
spinale (SMA)”

Sull’adulto con sospetto 

dell’età 
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rispetto all’età, alla forma di SMA e a

, favorendo sempre l’autonomia e l’indipendenza e rinforzando l’integrazione

▪ 

▪ 

▪ 

▪ 

▪ 
▪ 

L’Allegato 4 richiama, per ogni figura professionale, le strutture di riferimento pediatriche e per adulti

▪ 
▪ 
▪ 
▪ 
▪ 
▪ 
▪ 
▪ 
▪ 
▪ 
▪ 
▪ 

dell’età del paziente 

▪ 
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▪ 
▪ 
▪ 
▪ 
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 
Meccanismo d’azione
la percentuale di inclusione dell’esone 7 nei trascritti di acido ribonucleico messaggero (mRNA) di 

) presente nell’introne 7 dell’acido ribonucleico pre
l’ASO impedisce l’interazione del repressore di 

portando appunto all’inclusione dell’esone 7 nell’mRNA di 

: L’iniezione intratecale di nusinersen
disponibilità di questo principio attivo per la distribuzione dall’LCS ai tessuti target del sistema nervoso 

(3’ e 5’) e non è un substrato degli enzimi del CYP450, né un inibitore o induttore degli stessi. 
L’emivita media di eliminazione terminale nell’LCS è stimata in 135
principale è prevedibilmente l’escrezione urinaria di nusinersen e dei suoi metaboliti

attamento dell’atrofia muscolare spinale 

 
Meccanismo d’azione come “ ” 

sulla causa monogenica all’origine della malattia. Fornendo una fonte alternativa di espressione della 

autocomplementare. L’espressione del transgene è indotta da un promotore costitutivo (ibrido β
pollo potenziata da citomegalovirus), che determina l’espressione con
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periferici, nei reni, nei polmoni, nell’intestino, nelle gonadi, nel midollo spinale, nel cervello e nel timo. 
L’immunoistochimica per la proteina SMN ha evidenziato un’espressione generalizzata di SMN nei 

 è rimborsato per il trattamento dell’atrofia 
 

Meccanismo d’azione
dell’esone 7 

(pari all’83%) 
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–

sull’età e peso corporeo

 

– –

l’infusione.
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dall’esordio
l’uso di ortesi

dell’età e 

alizzati in base all’età e quadro clinico.



65998                                                 Bollettino Ufficiale della Regione Puglia - n. 97 del 30-10-2023

suggeriscono il miglior timing per l’intervento chirurgico di correzione della scoliosi

. L’intervento chirurgico 

ll’immagine di sé.

ma anche la tendenza all’iperlipidemia

l’

l’introito calorico e di nutrienti mediante i

Nel corso dell’

psicosociale dell’alimentazione 

l’
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ad assicurare l’atto respiratorio.

l’eliminazione delle secrezioni bronchiali

l’
attraverso l’aspirazione o la 

l’equipe di cura e i caregiver devono 

L’allegato 4 
possono operare presso i Centri di riferimento SMA o all’interno delle

All’interno del PRI è prevista anche la prescrizione adeguata di ausili e dispositivi che soddisfino le necessità 
fornitura di ausili e dispositivi è garantita dall’ufficio protesi del DSS

sarebbe auspicabile l’attivazione di 

del Team multidisciplinare, in occasione dell’accesso per

Legge 22 dicembre 2017 , n. 219 “Norme in materia di consenso informato e di disposizioni anticipate di 
trattamento”, pubblicata su GU Serie Generale , n. 12 del 16 gennaio 2018

https://www.hillrom.it/it/products/the-vest-system-205/
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dell’Apparato Respiratorio con expertise sulle
monitoraggio ambulatoriale sia in presenza che tramite telemedicina di questi pazienti, con l’ausilio di 

monitorando ogni 4 mesi l’andamento dell’interessamento muscolare respiratorio e può prescrivere gli 

–

 

–  ▪ Esame clinico generale: valutazione dell’efficacia del colpo di tosse; esame 

▪ 

▪ 

▪ 

▪ 

▪ 

– ▪ dell’efficacia

▪ 

▪ 

▪ 

▪ 



                                                                                                                                66001Bollettino Ufficiale della Regione Puglia - n. 97 del 30-10-2023                                                                                     

– ▪ dell’efficacia

▪ 

▪ 

A.O.U. Policlinico di Bari, Ospedale Pediatrico “Giovanni XXIII”, IRCCS "E. 
–

esenzione temporanea R99 indicato dallo specialista e nei termini previsti dalla legge. L’iter diagnostico si 

valido per l’esenzione per Malattia Rara

l’esenzione dalla partecipazione 

Per ciò che concerne il rilascio del codice di esenzione per patologia attualmente:
▪ se il Centro appartiene all’Area Vasta

▪ 

Sarà cura del CoReMaR/AReSS la definizione di percorsi formativi/informativi dedicati e condivisi con PLS e 
MMG
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malattia) e attiva l’Unità di Valutazione Multidimensionale (UVM), rapportandosi con la Porta Unica di 

In attuazione dell’art. 5 c. 6 del D. Lgs. 66/2017 “Norme per la promozione dell’inclusione scolastica degli 
studenti con disabilità”, come modificato dal D. Lgs. 96/2019 “Disposizioni integrative e correttive al D. Lgs. 

”
di disabilità in età evolutiva ai fini dell’inclusione scolastica e del profilo di funzionamento

l’assistito e/
l’esistenza del C

rd propone che il CTMR abbia propri slot nelle specifiche liste d’attesa come da DGR 262/2023 a 
garanzia dell’espletamento del follow up consigliato dal Centro SMA che ha in carico il paziente.

all’inquadramento del paziente. 
, l’apparecchio per NIV, se in uso,

▪ 
▪ necessità di usare l’O
▪ persistenza di dispnea nonostante l’uso del ventilatore,
▪ 
▪ 
▪ 
▪ 
▪ 

“
” pubblicata su GU 
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▪ 

 

l’ossigenoterapia

Per la frequenza con la quale l’insufficienza respiratoria è sottesa da cause infettive, è prevista una 
bassa soglia per l’avvio di una terapia antibiotica empirica, previa consulenza infettivologica se 

• 
• 
• 

 

macchina per la tosse, si procederà a valutarne l’effettivo utilizzo e/o ottimizzare il settaggio in 
. In alternativa si dovrà procedere con l’aspirazione

l’uso di mucolitici nei pazienti SMA per il potenziale peggioramento dell’ingombro 

In caso di broncospasmo, è utile avviare terapia con broncodilatatori inalatori valutando l’efficacia 

 
Un’adeguata idratazione e l’equilibrio elettrolitico sono indispensabili per l’emodinamica di questi 

permanga in area di Medicina d’Emergenza Urgenza per un tempo superiore alle 6 ore, si deve 
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Il dolore dovrà essere trattato prontamente con l’uso di paracetamolo, FANS, oppioidi o ketamina 

 

 

secondo il modello della terapia intensiva “aperta”.

HFNC) rappresenta l’intervento di prima linea nell’insufficienza respiratoria acuta medio

lieve pressione positiva a livello delle vie aeree, favorisce il “lavaggio” della CO
mantiene meglio della ossigenoterapia convenzionale l’omeostasi della mucosa delle vie aeree, grazie al 
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aggiuntivo di “assistenza” alla inspirazione, sincrono allo sforzo inspiratorio spontaneo del paziente, che 

 

La scelta dell’interfaccia ha un ruolo chiave nel successo del trattamento. È 

l’adattamento del paziente alla ventilazione. In linea generale, in età pediatrica è indicata una 
adulta è preferibile l’impiego di 

un’interfaccia oro nasale o faciale. L’esperienza con l’impiego di caschi in questa tipologia di 

 
96%. L’umidificazione attiva è indispensabile per agevolare la 

 

 

segnalazioni sull’impiego in sicurezza del farmaco nei pazienti con SMA. 
 e l’ausilio di un team dedicato alla fisioterapia respiratoria 

 
 
▪ 

▪ 
▪ 

▪ 
▪ instabilità emodinamica: ipotensione arteriosa che richieda l’impiego di vasopressori e 

▪ 
 

dell’esistenza di disposizioni anticipate di trattamento
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in accordo alle raccomandazioni più recenti dell’

 

 

 Nei casi in cui la causa precipitante l’insufficienza respiratoria sia reversibile e vada incontro a 

L’approccio raccomandato si 
avvale della estubazione precoce e dell’avvio sequenziale della HFNC e della NIV in funzione 

approccio limita i fallimenti dell’estub
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Lucia S D’Angiolella, Andrea Belisari, Lorenzo G Mantovani, Valeria Sansone, Giuseppe Vita, Marika Pane. 

[2] Andrea Marcellusi, Chiara Bini, Jacopo Casiraghi, Francesco D’Ambrosio, Maria A. Rotundo, Anita Pallara 

[3] D’Amico A, Mercuri E, Tiziano FD, Bertini E. Spinal muscular atrophy. 

Correspondence on: “Discrepancy in Spinal Muscular 
Atrophy Incidence findings in newborn screening programs: the influence of carrier screening?” by Kay et 

–

–

neuron (Smn(−/−) SMN2) –
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fini dell’inclusione scolastica e del profilo di funzionamento tenuto conto della Classificazione 

e della Salute (ICF) dell’OMS 

[26] Pierzchlewicz K, Kępa I, Podogrodzki J, Kotulska K. Spinal Muscular Atrophy: The Use of Functional 
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–

Cos’è la SMA?

Sulla base della gravità e dell’età di comparsa dei sintomi, la SMA è classificata in 3 forme:

▪ 
un’aspettativa di vita inferiore ai 2 anni; la causa di morte è in genere l’insufficienza respiratoria

▪ 

Sebbene l’aspettativa di vita sia di poco ridotta, la qualità è in
dell’estrema limitazione dei movimenti. Inoltre, quasi sempre i pazienti presentano una grave 

▪ 
molto variabile. I pazienti possono perdere o meno la capacità di camminare. L’aspettativa di vita 
è normale, la qualità è compromessa a seconda dell’entità de

2 copie del gene (una di origine materna e l’altra di origine paterna), nel 97

numero minore di SMN2 e viceversa, tanto che l’80% dei bambini SMA I hanno 2 copie, l’80% 

sono in fase avanzata di sperimentazione e saranno presto disponibili per l’uso umano. I 
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nell’ambito dei cosiddetti “screening neonatali obbligatori”, previsti dalla 

Il DNA estratto verrà distrutto al termine dell’analisi, mentre il campione di sangue verrà conservato per 

Come saranno protetti i dati relativi all’identità di nostro/a figlio/a?

pubblicazione dei risultati o nella loro discussione, l’identità di Vostro/a figlio/a non verrà mai resa nota.
L’utilizzo del campione di Vostro/a figlio/a e dei suoi dati 
GDPR EU 2016/679. Per proteggere l’identità di Vostro/a figlio/a faremo in modo che il suo campione venga
separato da ogni informazione relativa alla sua identità: prima dell’avvio del test genetico, sarà associato al

confidenziale e riservato ma consentendo il collegamento, anche se mascherato dalla codifica, con l’identità

consentono di stabilire la gravità della SMA, con un’attendibilità all’incirca dell’80%. Pertanto, questi dati 

–
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–

“Giovanni XXIII”

“Amaducci”

–

–
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“Giovanni XXIII”

–
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–

IRCCS “Casa Sollievo della 
Sofferenza” 

–

IRCCS “E. Medea” 

*l’analisi viene eseguita presso Laboratorio centralizzato di Genetica e Biologia molecolare dell’IRCSS 
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–

“Amaducci”, AOU 
“Giovanni XXIII”

I.R.C.C.S. “E. Medea”, 

I.R.C.C.S. “E. Medea”, 

dell’apprendimento 
I.R.C.C.S. “E. Medea”, 

“Giovanni XXIII”

I.R.C.C.S. “E. Medea”, 

“Giovanni XXIII ”
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dell’insufficienza respiratoria 

dell’Apparato 
–

Pediatrico “Giovanni XXIII”

I.R.C.C.S. “E. Medea”, 

I.R.C.C.S. “E. Medea”, 

I.R.C.C.S. “E. Medea”, 

“Giovanni XXIII”

I.R.C.C.S. “E. Medea”, 

“Giovanni XXIII”

I.R.C.C.S. “E. Medea”, 

“Giovanni XXIII”
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I.R.C.C.S. “E. Medea”, 

“Giovanni XXIII”

–

“Giovanni XXIII”

I.R.C.C.S. “E. Medea”, 

Pediatrico “Giovanni XXIII”

Gestione dell’urgenza 

I.R.C.C.S. “E. Medea”, 

“Giovanni XXIII”

dell’età evolutiva 

I.R.C.C.S. “E. Medea”, 

Favorire l’

l’adattamento della 
persona con SMA all’attività da 

I.R.C.C.S. “E. Medea”, 

I.R.C.C.S. “E. Medea”, 
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“Giovanni XXIII”

Pediatrico “Giovanni XXIII”

I.R.C.C.S. “E. Medea”, 

“Giovanni XXIII”

I.R.C.C.S. “E. Medea”, 

“Giovanni XXIII”

“Giovanni XXIII”

I.R.C.C.S. “E. Medea”, 

“Giovanni XXIII”

“Amaducci”, AOU 
I.R.C.C.S. “E. Medea”, 

“Giovanni XXIII”

“Amaducci”, AOU 
I.R.C.C.S. “E. Medea”, 

“Giovanni XXIII”

Malattie Rare dell’ASL di 
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Assistenza per l’ottenimento dei 

I.R.C.C.S. “E. Medea”, 

“Giovanni XXIII”



                                                                                                                                66025Bollettino Ufficiale della Regione Puglia - n. 97 del 30-10-2023                                                                                     

–

 

8°C). Non congelare. Tenere il flaconcino nell’imballaggio 

nusinersen può essere conservato nell’imballaggio originale, al riparo dall

l’eventuale presenza di particelle. Se si osservano particelle e/o se il liquido non è limpido e 

mantenimento una volta ogni 4 mesi. Non sono disponibili informazioni sull’efficacia a lungo 

condizione clinica del paziente. Può essere considerato l’impiego dell’ecografia (o di altre 

Subito prima della somministrazione, rimuovere la capsula di chiusura in plastica e inserire l’ago 

nell’arco di 1
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 

Conservare e trasportare in congelatore (≤
–

▪ 
▪ 

▪ 
▪ 

Per attenuare la risposta immunitaria, si raccomanda l’

da 24 ore prima dell’infusione di onasemnogene abeparvovec.
Prima dell’inizio del regime immunomodulante e della somministrazione di onasemnogene 

volume della dose, l’infusione deve essere effettuata entro 8 
ore. Se l’infusione non viene effettuata entro 8 ore, la siringa contenente il vettore deve essere 

siringa in una singola infusione endovenosa lenta, nell’arco di circa 60 minuti. Il farmaco non 

Si raccomanda l’inserimento di un catetere secondario (“di riserva”) nell’eventualità di un blocco 
del catetere primario. Una volta completata l’infusione, la linea deve essere lavata con una 

Dopo la somministrazione è raccomandata l’

flaconcino, tutti i materiali utilizzati per l’iniezione, inclusi telini sterili e aghi) devono essere 

Occorre informare l’assistente e i familiari dei pazienti in merito alle seguenti istruzioni per la 
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▪ 

▪ 

 

preparata dal farmacista. Il farmacista scriverà la data di scadenza sull’etichetta del flacone e 
sulla scatola di cartone originale dopo “Data di scadenza”. 

volta al giorno per via orale dopo un pasto, all’incirca alla stessa ora ogni giorno.

Determina AIFA n. 67 del 26/01/2022 “Riclassificazione del medicinale per uso umano «Evrysdi», ai sensi dell'articolo 
8, comma 10, della legge 24 dicembre 1993, n. 537” 

Norme di Buona Preparazione dei Medicinali in Farmacia” (NBP), Farmacopea Ufficial
“ ”
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gastrostomico in situ, risdiplam può essere somministrato attraverso il sondino. Quest’ultimo 


