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DIAGNOSI

2003, alla nascita

Patologia metabolica 
mitocondriale con 
deficit parziale di un 
enzima della catena 
Piruvico Deidrogenasi

ESITI

COMPROMISSIONE 
NEUROLOGICA 
Ipotonia, ipoacusia, 
ipovisus, crisi 
epilettiche, 
scompenso 
metabolico (acidosi), 
scarsa tolleranza al 
glucosio, dieta 
chetogenica tramite 
PEG, neutropenia

SETTING 
DOMICILIARE

Dal 2003 al 2018 a 
domicilio con i nonni 
e la madre

Dal 2019 nel Distretto 
Sanitario di Ancona: 
madre unico care-
giver
Ospedalizzazione 
domiciliare

CRITICITA’

Dal 2019 stazionario 
nella gravità

Dal 2023 
peggioramento 
clinico e aumento 
necessità assistenziali

PROSPETTIVE 
FUTURE

Passaggio 
dall’Ospedale 
Pediatrico  a età 
adulta 

Istituzionalizzazione

Malattia Rara di tipo degenerativo, progressivo e a prognosi infausta
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P.A.I.

L’ospedalizzazione domiciliare di un malato raro con malattia neurodegenerativa:
da neonato al compimento dei 18 anni ed oltre

SETTING DOMICILIARE




  Assistenza Infermieristica domiciliare per 43 ore settimanali 

(5 ore al giorno dal lunedì al venerdì + 9 ore il sabato + 9 ore la domenica)

  OSS 2 ore al giorno da lunedì al venerdì (erogate dai Servizi Sociali del Comune)

  Fisioterapista 3 accessi a settimana per riabilitazione domiciliare a giorni alterni 

  Insegnante di sostegno educativa/stimolazione sensoriale per 18 ore settimanali

spesso più operatori contemporaneamente 
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CRITICITA’

Apparato respiratorio: infezioni frequenti ed addensamenti polmonari: aumentata la 
fisioterapia respiratoria e macchina per la tosse; più frequente antibioticoterapia, 
aerosolterapia. Respirazione notturna rumorosa ed accompagnata da continui lamenti;
Apparato scheletrico: peggioramento della scoliosi
Sistema nervoso: ricomparse crisi comiziali non controllate dalla terapia;
Immunodepressione

Evoluzione 
di malattia 

• P.A.I con orari a cadenza serrata; 
• Crescita fisica, posizionamenti più faticosi
• gestione pratica domiciliare più impegnativa, in evoluzione continua

Gestione 
domiciliare

Assente rete familiare o amicale
Ambivalenza: necessità di spazio di vita personale / sostentamento con indennità del 

ragazzo
Criticità di carattere relazionale nel rapporto tra operatori sanitari / sociosanitari e 

mamma / badante

Criticità 
sociali




L’ospedalizzazione domiciliare di un malato raro con malattia neurodegenerativa:
da neonato al compimento dei 18 anni ed oltre

PROSPETTIVE FUTURE

per acuzie;
Presa in carico centro di riferimento per le malattie metaboliche rare per l’adulto;
Cure palliative

Da ospedale 
pediatrico a età 

adulta

• Caso presentato alle Strutture Residenziali territoriali con più alto livello di 
intensità di cure nelle zone limitrofe alla residenza:

• dal punto di vista educativo e riabilitativo il ricovero è proficuo, ma date le 
necessità infermieristiche è escluso da lista d’attesa. 

•  rivalutazione in caso in cui vengano dotati eccezionalmente di un organico 
infermieristico ad hoc. 

Istituzionalizzazion
e
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