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LE MALATTIE NEUROMUSCOLARI

- Per la maggior parte a trasmissione 
genetica

- Sono patologie progressive che 
determinano una grave disabilità motoria (in 
alcuni specifici casi anche con il 
coinvolgimento del sistema nervoso centrale)

- Il deficit di forza generalizzato e progressivo 
comprende anche, con varia gravità nelle 
diverse forme, i muscoli respiratori e il 
miocardio --> insufficienza cardiaca e 
respiratoria

- Deficit muscolatura bulbare --> disartria, 
disfagia--> difficoltà di alimentazione

- Sono inoltre problemi comuni alle varie forme 
di malattie neuromuscolari le retrazioni 
articolari e la scoliosi.



LE MALATTIE NEUROMUSCOLARI

La gravità dei singoli problemi, la rispettiva 
età di insorgenza e la tipologia di 
progressione variano molto da forma a forma 
e anche all’interno della stessa forma 
possiamo avere differenti evoluzioni tra i 
vari pazienti --> grande variabilità clinica

In alcune forme, soprattutto dell’età evolutiva, 
si aggiunge poi l’interessamento del 
sistema nervoso centrale, portando a
- deficit cognitivi
- crisi epilettiche 
- problemi neuroftalmologici/uditivi

mentre in altri casi 
- il coinvolgimento del SNC è subclinico.



CONCETTI GENERALI

- Spesso si tratta di forme trattabili

- È possibile effettuare un counseling genetico

- Sintomi dinamici o statici

- Spesso sintomi tipo mialgie e mioglobinuria a carattere 
intermittente, legati all’esercizio

- Spesso sintomi sistemici (cardiaci, respiratori, SNC)

PAZIENTE TIPICO: giovane adulto con debolezza legata 
all’esercizio (intolleranza), mialgie intermittenti

LE MIOPATIE METABOLICHE



COME SI SOSPETTA UNA MIOPATIA METABOLICA?

ITER DIAGNOSTICO GENERALE

1) Caratteristiche cliniche (debolezza e mialgie intermittenti, 
esercizio legate) = sintomi dinamici > statici

Sintomi dinamici: fatica, mialgie, rigidità muscolare post-esercizio

Sintomi statici: ipostenia permanente, cingolare>distale

insufficienza respiratoria cronica

cardiomiopatia

MIMA UNA DISTROFIA/MIOPATIA DEI CINGOLI

LE MIOPATIE METABOLICHE



COME SI SOSPETTA UNA MIOPATIA METABOLICA?

ITER DIAGNOSTICO GENERALE

1)Esami di laboratorio

-CK aumentate

-Lattato basale aumentato (curva lattato/piruvato alterato post-esercizio < 
x4)

2) EMG

-Non è diagnostico ma è di esclusione (forme neurogene, miasteniche)

-A volte scariche pseudomiotoniche

3) Biopsia muscolare

LE MIOPATIE METABOLICHE



LA MALATTIA DI POMPE



MALATTIA DI POMPE

Malattia di Pompe =  malattia rara (1:100.000)

Miopatia metabolica con ipostenia cingolare permanente 17q21

Deficit di alpha-glucosidasi (GAA) nota come maltasi acida

Quadro clinico:

• Neonatale: floppy; exitus > 2 anni (probl. cardiache + respiratorie)

• Infantile: rara, ipostenia cingolare + ritardo sviluppo motorio (più 
raro l’interessamento cardiorespiratorio o centrale)

• Adulta: + coinvolgimento mm respiratoria > diaframmatico come 
esordio



MALATTIA DI POMPE:
PRESENTAZIONE CLINICA

LGMD-like (57%)

Respiratory distress 
(13%)

Asymptomatic 
HyperCKemia (30%)

Valutazione neurologica

- Test diagnostici (EE, EMG, 
DBS, biopsia)
- Follow-up
- ERT

Valutazione pneumologica

- PFR clino/orto
- Monitoraggio notturno
- EGA
- Follow-up



MALATTIA DI POMPE

- E’ importante screening con DBS per le 
iperCKemie con o senza ipostenia distale

- DBS con conferma biochimica permette 
l’intervento precoce 

- La terapia deve cominiciare prima che il 
muscolo venga sostituito

- Il trattamento combinato (es esercizio 
aerobico) potrebbe essere la soluzione per 
migliorare l’efficacia e la QoL

PERCHE’ E’ IMPORTANTE 
FARE LA DIAGNOSI E TRATTARE?



MALATTIA DI POMPE

DOPO LA DIAGNOSI?

FOLLOW-UP CLINICO STRUMENTALE

Neurologico

Pneumologico/cardiologico

Fisiatrico/fisioterapico

Nutrizionale

Psicologico

Presa in carico ambulatoriale

DAY HOSPITAL

Ricovero riabilitativo



IL PROGETTO DEL 
CENTRO CLINICO NEMO
(NEuroMuscular Omnicomprehensive Center)

PER LE DISTROFIE MUSCOLARI, LA SLA, 
LA SMA E LE ALTRE PATOLOGIE NEUROMUSCOLARI

IL CENTRO CLINICO NEMO DI MILANO
IL CENTRO DI RIABILITAZIONE DI ARENZANO (GE)
IL CENTRO CLINICO NEMO SUD DI MESSINA
IL CENTRO CLINICO NEMO ROMA



PREMESSA

Il progetto del Centro Clinico NEMO rappresenta un nuovo modello di cura che passa attraverso
la di presa in carico globale del persone affette da patologie neuromuscolari, in particolare distrofia
muscolare, SLA e SMA, con un’offerta multispecialistica in risposta a una domanda di cura
complessa.

Nelle pagine che seguono se ne descrive il progetto e la sua realizzazione sul suolo italiano. Alle due
sedi di Milano e Messina, si è recentemente aggiunta la nuova sede di Roma. Dal 2010 è inoltre
attivo il Centro di Riabilitazione per la SLA e le patologie neuromuscolari di Arenzano a Genova.

Il NEMO ha voglia di crescere e di avvicinarsi al malato e alla sua famiglia: crediamo che la presa in
carico globale e il miglioramento della qualità della vita passino dalla riduzione, per quanto possibile,
degli spostamenti che mettono a dura prova la stabilità di una famiglia e spesso diventano barriera
insormontabile.

LA QUALITA’ DELLA VITA PASSA DA FATTORI DIVERSI:

• Presa in carico tempestiva
• Contrazione dei tempi di cura in un unico processo attraverso 

l’approccio multispecialistico
• Analisi genetica
• Sostegno alla famiglia



LA FILOSOFIA DEL NEMO

MISSION
Assistenza alle persone affette da patologie neuromuscolari, ricerca clinica e attività 
terapeutica su patologie neuromuscolari.

VISION
Sconfiggere le malattie neuromuscolari.

VALORI
La persona nella sua globalità fisica e psicologica; professionalità; dedizione; attenzione al 
malato e alla malattia; pragmaticità.

MODELLO UNICO IN SANITA’

1. L’approccio multidisciplinare alle patologie trattate. 
2. La concezione di cura che ha come centro dell’interesse la persona e i suoi 

bisogni complessivi. Tutto ruota attorno al paziente e alla sua famiglia.
3. Essere un esempio funzionale e funzionante di sussidiarietà orizzontale, 

progetto riuscito di sinergia tra pubblico e privato all’insegna di una politica di 
inclusione sociale. NEMO offre una risposta concreta e virtuosa a un bisogno 
reale e non soddisfatto, realtà viva e vitale sul territorio, nonché modello 
replicabile.



IL BISOGNO

LE MALATTIE NEUROMUSCOLARI

Le malattie neuromuscolari, la maggior parte a 
trasmissione genetica, sono patologie progressive che 
determinano una grave disabilità motoria (in alcuni 
specifici casi anche con il coinvolgimento del sistema 
nervoso centrale - SNC).
Il deficit di forza generalizzato e progressivo comprende 
anche, con varia gravità nelle diverse forme, 
i muscoli respiratori e il miocardio, determinando 
quindi insufficienza cardiaca e respiratoria. 
Sono inoltre problemi comuni alle varie forme di 
malattie neuromuscolari le retrazioni articolari e la 
scoliosi.

La gravità dei singoli problemi, la rispettiva età di insorgenza e la tipologia di progressione variano 
molto da forma a forma e anche all’interno della stessa forma possiamo avere differenti evoluzioni 
tra i vari pazienti. Talora i problemi sono così diffusi e severi da rendere difficile anche 
l’alimentazione.

In alcune forme, soprattutto dell’età evolutiva, si aggiunge poi - come già accennato -
l’interessamento del sistema nervoso centrale, portando a deficit cognitivi e/o crisi epilettiche 
e/o problemi neuroftalmologici, mentre in altri casi il coinvolgimento dell’SNC è subclinico.



LA RISPOSTA AL BISOGNO

L’OFFERTA CLINICA IN RISPOSTA ALLA MALATTIA

Come abbiamo già visto, le patologia neuromuscolari 
presentano aspetti di coinvolgimento multiorgano e per 
questo la loro gestione necessita di un’elevata 
competenza multispecialistica.

Tali competenze e i supporti necessari ad erogarle sono 
attualmente difficili da reperire nelle singole realtà 
assistenziali, soprattutto per la carenza di risorse e per gli 
alti costi che questi trattamenti comportano. 

Idea e progetto del Centro Clinico NEMO nascono in seno 
a UILDM e dall’esperienza propria dei malati. L’iter di 
presa in carico è spesso fonte di grandi sacrifici e di 
dilatazione del tempo nell’effettuare le diverse analisi 
specialistiche di cui si necessita. 

NEMO risponde a tale bisogno sollevando l’utente dall’estenuante trafila di passaggi in 
specializzazioni diverse della medicina, che vanno dal semplice controllo periodico a diagnosi più 
approfondite e delicate. 



IL NEMO IN ITALIA

Il nostro progetto nasce dalla volontà dei
pazienti e vede la sua prima espressione nel
Centro Clinico NEMO di Milano presso
l’Ospedale Niguarda Ca’ Granda che,
inaugurato nel 2007 apre le porte ai primi
pazienti nel gennaio 2008.

Dal dicembre 2010 è attivo presso
l’Ospedale La Colletta di Arenzano (GE)
(ASL3 Genovese) il Centro di riabilitazione
per la SLA e le patologie neuromuscolari.

Nel settembre 2012 viene inaugurato il
Centro Clinico NEMO SUD a Messina
presso il Policlinico G. Martino il gemello
del NEMO di Milano, attivo da marzo 2013.

Nel settembre 2015 viene inaugurato il
Centro Clinico NEMO Roma presso il
Policlinico Gemelli.



L'OFFERTA DI CURA

18



CENTRO CLINICO NEMO

Dal 2007 a MILANO



FONDAZIONE SERENA
E NEMO

Fondazione Serena Onlus è l’ente gestore, senza scopo di lucro, del Centro Clinico 
NEMO, nata dalla collaborazione tra UILDM (Unione Italiana Lotta alla Distrofia 
Muscolare), Fondazione Telethon, AISLA (Associazione Italiana Sclerosi Laterale 
Amiotrofica), Azienda Ospedaliera Niguarda e Associazione Famiglie SMA Onlus. Il 22 
dicembre 2008 Fondazione Serena acquisisce la qualifica di ONLUS.

IL CENTRO CLINICO NEMO al NIGUARDA E’ IL SUO PROGETTO



1. avviare ricoveri di Malattie Neuromuscolari (MNM), con particolare riguardo a DMD, SMA e SLA;

2. portare tutti gli specialisti coinvolti nella cura delle MNM al letto del paziente, evitando il suo 

spostamento e rispettando il principio di un approccio clinico multidisciplinare omnicomprensivo;

3. superare le barriere relative alle competenze dei ruoli: medici, psicologi, terapisti motori-respiratori-

occupazionali;

4. attivare, all’interno del reparto, programmi di terapie fisiche e strategie riabilitative specifiche per 

ogni individuo;

5. adottare gli standard di cura specificatamente approvati per le MNM, comprensivi di percorsi 

multidisciplinari integrati;

6. intraprendere trattamenti con ventilazione non-invasiva (NIV) per risolvere i problemi respiratori dei 

soggetti con MNM

7. dar vita a un’attività di counseling psicologico per pazienti e caregiver;

8. promuovere corsi di formazione per la gestione clinica delle persone affette da MNM per infermieri 

e terapisti.

IL  PROGETTO NeMo



portare tutti gli specialisti coinvolti nella cura della SLA al letto del paziente, evitando il suo 

spostamento e rispettando il principio di un approccio clinico multidisciplinare 

omnicomprensivo;

 Cardiologo e cardiologo pediatra

 Gastroenterologo

 Radiologo interventista

 Nutrizionista

 Otorinolaringoiatra

 Ortopedico

 Radiologo e Neuroradiologo

 Genetista

IL PROGETTO NeMo



 Cardiologo e cardiologo pediatra

 Gastroenterologo

 Radiologo interventista

 Nutrizionista

 Otorinolaringoiatra

 Ortopedico

 Radiologo e Neuroradiologo

 Genetista

Il programma

ECG
NTproBNP
Troponin I

Echocardiographic assessment

Holter-ECG

Cardiologic examination 

Left ventricular

ejection fraction < 50 % or left 

ventricular hypokinesia

Left ventricular

ejection fraction > 50 %

100% underwent complete cardiac and pulmonary assessment

17% had a pharmacological intervention/change of their cardiological 
management

portare tutti gli specialisti coinvolti nella cura della SLA al letto del paziente, evitando il suo 

spostamento e rispettando il principio di un approccio clinico multidisciplinare 

omnicomprensivo;



 Cardiologo e cardiologo pediatra

 Gastroenterologo

 Radiologo interventista

 Nutrizionista

 Otorinolaringoiatra

 Ortopedico

 Radiologo e Neuroradiologo

 Genetista

P.E.G.

R.I.G.

Radiologically inserted gastrostomy (RIG): 

quando il paziente presenta una

capacità vitale lenta (slow vital capacity: SVC)

< 50% del valore teorico

portare tutti gli specialisti coinvolti nella cura della SLA al letto del paziente, evitando il suo 

spostamento e rispettando il principio di un approccio clinico multidisciplinare 

omnicomprensivo;

Il programma



 Cardiologo e cardiologo pediatra

 Gastroenterologo

 Radiologo interventista

 Nutrizionista

 Otorinolaringoiatra

 Ortopedico

 Radiologo e Neuroradiologo

 Genetista

 analisi calorimetrica

 studio impedenzometrico

 METABOLIC HOLTER “Arm-Band”

portare tutti gli specialisti coinvolti nella cura della SLA al letto del paziente, evitando il suo 

spostamento e rispettando il principio di un approccio clinico multidisciplinare 

omnicomprensivo;

Il programma



 Cardiologo e cardiologo pediatra

 Gastroenterologo

 Radiologo interventista

 Nutrizionista

 Otorinolaringoiatra

 Ortopedico

 Radiologo e Neuroradiologo

 Genetista

Valutazione Fibroendoscopica della Deglutizione 

e Test sensoriale

Fiberendoscopic evaluation of swallowing and 

sensorial test (FEES-T) 

portare tutti gli specialisti coinvolti nella cura della SLA al letto del paziente, evitando il suo 

spostamento e rispettando il principio di un approccio clinico multidisciplinare 

omnicomprensivo;

Il programma



 Cardiologo e cardiologo pediatra

 Gastroenterologo

 Radiologo interventista

 Nutrizionista

 Otorinolaringoiatra

 Ortopedico

 Radiologo e Neuroradiologo

 Genetista

Tendon retraction, joint and spinal deformities

16% underwent evaluation for further tendon release surgery

portare tutti gli specialisti coinvolti nella cura della SLA al letto del paziente, evitando il suo 

spostamento e rispettando il principio di un approccio clinico multidisciplinare 

omnicomprensivo;

Il programma



 Cardiologo e cardiologo pediatra

 Gastroenterologo

 Radiologo interventista

 Nutrizionista

 Otorinolaringoiatra

 Ortopedico

 Radiologo e Neuroradiologo

 Genetista

RM muscolare

RM Sistema Nervoso Centrale

portare tutti gli specialisti coinvolti nella cura della SLA al letto del paziente, evitando il suo 

spostamento e rispettando il principio di un approccio clinico multidisciplinare 

omnicomprensivo;

Il programma



 Cardiologo e cardiologo pediatra

 Gastroenterologo

 Radiologo interventista

 Nutrizionista

 Otorinolaringoiatra

 Ortopedico

 Radiologo e Neuroradiologo

 Genetista

Biologic bank (e.g. DNA, serum) and genetic analysis: 

- SOD-1, SMN, progranulin;

- Dystrophin, SMN; FSHD

portare tutti gli specialisti coinvolti nella cura della SLA al letto del paziente, evitando il suo 

spostamento e rispettando il principio di un approccio clinico multidisciplinare 

omnicomprensivo;

Il programma



Persona affetta

da malattia

neuromuscolare

Infermiere

Badante

Associazioni

Volontariato

Telemedicina

Ospedalizzazione

domiciliare

ADI

Psicologo

Terapisti motori

Logopedista

Pneumologo

Nutrizionista

Otorino

Neurologo

Rianimatore

Fisiatra

Neuropsichiatra infantile

Cardiologo

Ortopedico

Gastroenterologo

Genetista

Terapisti 

respiratori

Terapisti 

occupazionali



NEMO: PERSONE E NUMERI

Nome Fondazione Serena, ente gestore del CENTRO CLINICO NEMO, A.O. Niguarda, Milano 

Soci fondatori 

Soci Partecipanti

UILDM (Unione Italiana Lotta alla Distrofia Muscolare), Fondazione Telethon e Azienda Ospedaliera 
Niguarda.
AISLA, Associazione Sclerosi Laterale Amiotrofica e Associazione Famiglie SMA Onlus

Presidente Alberto Fontana

Direttore Clinico Dott.ssa Valeria Sansone

Regimi di intervento Ricovero; Day Hospital; Ambulatori multidisciplinari. 

Posti letto 20 (di cui sei per l’età pediatrica) + 4 day hospital

I nostri spazi 2450 m2  

Personale A pieno regime: 63 unità

Bacino di utenza Nazionale 

Accreditamento Servizio Sanitario



Fare clic per modificare stili del testo dello schema

Secondo livello

Terzo livello

Quarto livello

Quinto livello

Il centro clinico nemo 
IL PAZIENTE AL CENTRO



PATOLOGIE TRATTATE

45%

22%

9%

8%

9%

4% 3% SCLEROSI LATERALE AMIOTROFICA

DISTROFIE MIOTONICHE

DISTROFIA FACIO-SCAPOLO-OMERALE

AMIOTROFIA SPINALE

DISTROFINOPATIE

PARALISI PERIODICHE E MIOTONIE NON 
DISTROFICHE

ALTRO

2014:
281 accessi (DO + alta intensità)
189 nuovi accessi in DH
424 accessi ambulatoriali





Il centro clinico nemo 

ATTIVITA’ CLINICA ATTIVITA’ DI RICERCA ATTIVITA’ FORMATIVA 

14 letti di D0 (4 < 14 anni)

6 letti di alta intensità di cura

4 letti di DH

3 spazi ambulatoriali  
accreditati per Neurologia, 
Fisiatria, Psichiatria, 
Pneumologia, Cardiologia 

1 EMG 

1 postazione FEES

Ricerca clinica nell'ambito 
delle distrofinopatie, distrofie 
miotoniche, canalopatie non 
distrofiche, malattie del 
motoneurone

Possibilità di effettuare studi 
multidisciplinari coinvolgendo 
le diverse figure operanti nel 
Centro (neurologi, 
neuropsichiatri infantili, 
pneumologi, fisioteraoisti 
motori e respiratori, psicologi, 
TNPEE, TO)

Borse di Specialità  in 
convenzione con Università 
degli Studi di Milano

- Neurologia

- Pneumologia

- Fisiatria

Sedi di Tirocinio

- Studenti  TNPEE Unimi

- Infermieri Sez Inf AO 
Niguarda Unimi

- Operatori Sanitari non 
unimi

- Dottorato di  Neuroscienze 
(PD)



Il centro clinico nemo 
ATTIVITA’ FORMATIVA 

AREA  PEDIATRICA

A SCUOLA CON NEMO

AREA  PAZIENTI ADULTI 

E CARE-GIVERS

NURSE-COACHING



Il centro clinico nemo 
ATTIVITA’ FORMATIVA 

UNIVERSITA' DEGLI STUDI DI MILANO

OSPEDALE NIGUARDA CA' GRANDA

CENTRO CLINICO NEMO

MASTER I LIVELLO 

PRESA IN CARICO DEL PAZIENTE CON GRAVE 

DISABILITA'

principalmente incentrato sulla figura 

del Nurse Coach



ATTIVITA' DI RICERCA

• NEUROLOGY:  Phase II pharmacological trials  in ALS (eg. 

Talampanel, acetylcarnitine, sativex, prother-SOD);  in SMA: (eg 

olesoxime); retrospective  clinical studies: DMD: DEXA and 

fractures; The Italian registry for Myotonic Dystrophies;

validation studies: HHM vs QMS in CINRG; gen-phen correlations 

in ALS

• PHYSICAL REHABILITATION: Observational: multimodal 

neuroprothesis for daily upper limb support; Physical Exercise 

Program in ALS

• PNEUMOLOGY: observational study in NMD: tolerability of  Alpha 

200 ventilator 

• PSYCHOLOGY: observational studies in ALS: changes in 

personality, mood and in the late-stages of ALS; rehab protocols: 

mindfulness



IL CENTRO NEMO 

IL PROGETTO SPERIMENTALE HA RAGGIUNTO 

GLI OBIETTIVI PREVISTI

CLINICI - Saturazione costante prossima al 100%

- 22% provengono dalla provincia e dalla città di Milano

- 1% pazienti stranieri

- 30% extraregione (8% = media lombardia)

- Alti livelli di customer satisfaction (media  amb = 6.8/7; 
media DO = 6.56)

ECONOMICI – progetto con una sostenibilità economica 

- fondi dal privato sociale e propri per adeguamento 
continuo strutturale e tecnologico



IL CENTRO NEMO MILANO 

PRESIDENTE: Alberto Fontana

DIRETTORE CLINICO: Dott.ssa V. Sansone

AREA NEUROLOGICA: Dott. C. Lunetta (area SLA) - Dott.ssa A. Zanolini (distrofie muscolari 
dell'adulto)

NEUROPSICHIATRIA INFANTILE: Dott.ssa K. Gorni

AREA PNEUMOLOGICA: Dott. F. Rao, Dott.ssa E. Roma - Medici in Formazione: Dott.ssa E. Falcier

FISIATRA: Dott. R. Zuccarino - Medici in Formazione: Dott. Michele Zarbo

OTORINO (FEES): Dott.ssa D. Ginocchio

BIOTECNOLOGI: Dott.ssa E. Maestri, Dott.ssa F. Gerardi

BIOSTATISTICO: Dott. A. Lizio

AREA PSICOLOGICA: Dott.ssa G. Rossi, Dott.ssa A. Marconi, Dott. J. Casiraghi

INFERMIERI PROFESSIONALI, FKT, FKTR, TNPEE, TO, NURSE COACH, OSS



GRAZIE

per l'attenzione!


