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Cystic fibrosis in the year 2020: A disease with a new face

S v

Emai: Cheistiane.deboeckiuz suven be:

[1]. Howewes, with advancements in
the prognosis his sieadily iespeovad 1 sweverad coun-
s 2-5,6™.7) Using sutional CF registries, we

have bova abie o uderstaeal the e of the

CF population over time. CF segh are valuabis
Mnmtmmwu
clinicad ink L with & fi

wuammmgmnggmﬂ:ﬂo
contws. The sgistries collect desograpbec data
such as date of Dush, sex, age o disgosia, sace,
symptoss af preseetation. dute of transplantatioe.
as well i important (Bnical measures sl s hag
funcrcn, bacteriology, CRedated complications,

W co-mEmonaTy medc e com

KEYWORDS

1 | INTRODUCTION

Cystic fibrasis [CF) is the ive di

cystic fibrosis. diagnosis, early screening, genetic mutations, survival rates
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Belgium The autosomal recessive disease cystic fibrosis (CF) was onee untreatable and deadly
Corespondence i childhood. but now most patients survive to adulthoed. Many countries have insti-
Kk D Boeck, Depatment of Peciatrics, tuted CF newborn ingb b di I km T i e iy
Pediatric Pulmanalagy, University Hospitals . o e s

of Leuven, Herestraat 49, 3000 Leusven, has greatly fallowing the y of the CF conduct-
Belighum. ance regulator (CFTR) gene, which has mere than 2000 different mutations. For pa-

tients with common mutations like F508del, CFTR modulators are life transforming
and may even prevent major complications if started early in childhood. For some
patients with rare CFTR mutations, a treatment path still needs to be developed.
Conclusion: This review provides a general update on CF, including sereening and
current and future treatment.
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Since 1989, we have known that CF & caused by mutations in the.
cystic fibrosis transmembrane conductance regulator [CFTR) gens
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usually preceded the eventual diagnosis with a sweat test. Indeed,
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Sa far, over 2000 different CFTR mutations hawe been reported
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Cystic Fibrosis: Evolution from a Fatal Disease of Infancy
with a Clear Phenotype to a Chronic Disease of Adulthood
with Diverse Manifestations
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Cystic fibrosis:
A changing landscape
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* | modulatori stanno contribuendo in modo decisivo al cambiamento
di scenario e di prospettive di salute e di vita delle persone affette da
fibrosi cistica, creando un nuovo orizzonte, ad oggi solo in parte
esplorato

* Quello che e certo, e che ci troviamo di fronte ad una popolazione
che continua a diventare sempre piu «grande» e che deve essere
formata ,fin da piccola, a gestire la propria patologia



Un po’ di domande

* Crescendo, cambia la gestione
della malattia o cambiano gli
attori che la gestiscono ?

* Quali sono le responsabilita dei
Curanti e dei Genitori prima, e del
paziente poi?

*E” un cambiamento repentino
oppure e un fluido trasferirsi di
responsabilita e conoscenza tra |
diversi attori del processo di cura?



... ancord....

 Diventare grandi & un processo on/off, che scatta in netta relazione alla
eta anagrafica, o € uno sviluppo di competenze che si acquisiscono,
anzi si devono acquisire, durante tutta I'infanzia e I'adolescenza?

* Da che eta e necessario, utile, «giusto» coinvolgere i minori nei
processi di cura, nella gestione della loro malattia cronica?



A transfer of responsibilities

ﬁCFR.I.S.E. Responsibility.Independence.Self-care.Education.
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WITH CF Late Elementary

& Middile School Early High School Late High School Early Adulthood

Early School Age

(Ages 6-9) (Ages 10-12) (Ages 13-15) (Ages 16-18) (Ages 18-25)

This chart outlines the evolving role a parent or support person may play in transferring responsibility of care to their child. Get an overview of
the increasing accountability a person with CF will take on as he or she ages.
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AzioNnl necessarie

1.Allenare il/la bambino/a a prendere decisioni riguardo la propria malattia
2. Il riconoscimento dell’'autonomia decisionale del minore

3.Rendere partecipe o decidere la gestione della propria malattia fin dall’eta
pediatrica

4. Per poter gestire bisogna conoscere ed essere in grado di acconsentire alle
scelte diagnostiche terapeutiche proposte

5. Riconoscere al minore un’eta per iniziare ad esprimere il proprio parere
sulla gestione della malattia

6. Utilita del coinvolgimento precoce del paziente nella gestione della
propria malattia

7. Attitudine dei sanitari a coinvolgere i propri giovani pazienti nelle scelte
difficili
8. Cosa cambia nella gestione della malattia quando si diventa grandi



e Alcuni autori, riportano I'importanza di coinvolgere comunque il minore nel
processo di “decision making”, a seconda delle proprie capacita, anche allo
scopo di “allenarlo” alla autonomia decisionale

* Cito, a questo proposito, un lavoro di King e Cross (Chapel Hill, Nord Carolina)
del 1989 (The Journal of Pediatrics) che sottolinea l'importanza del
coinvolgimento del minore proprio in questo senso.

 Gli autori pongono queste questioni: se il bambino o la bambina non
possono prendere una decisione specifica, possono almeno partecipare in
parte al percorso decisionale? E fino a che punto? Dal momento che i minori
non sono dei decisori probabili, ma decisori futuri riguardo la loro salute,
una volta raggiunta lI'eta adulta, quanto il partecipare in un processo
decisionale, alimenta ed aumenta la loro capacita di decisori futuri?



Le Societa scientifiche e le Carte Internazionali,

riconoscono al minore il diritto di esercitare una
limitata autonomia nelle scelte di cura e sottolineano il
dovere dei sanitari, i medici in particolare, a

promuovere la loro autonomia, attraverso |l
coinvolgimento nei processi decisionali, in modo
commisurato alle capacita del singolo minore .
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capacita di comprensione e di decisione, .... Deve ricevere informazioni
sulle scelte relative alla propria salute in modo consono alle sue
capacita per essere messa nelle condizioni di esprimere la sua volonta.”
, anche se “ll consenso informato al trattamento sanitario del minore e
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* Una cosa, e rendere partecipe il bambino /la bambina, gli adolescenti delle scelte
di cura, gia effettuate da altri, sicuramente nel loro migliore interesse, cosi come
ascoltare i dubbi, spiegare la patologia, e, un’altra, € dare un ruolo attivo prima,
quando la scelta deve ancora essere effettuata. Questo assume un particolare
significato per le decisioni che modificano il corpo del bambino, applicando devices
o facendo interventi chirurgici importanti (trapianto), che hanno la caratteristica
della irreversibilita. Si decide quindi di ricostruire un corpo che non funziona, per
sostenerlo nelle funzioni vitali e per proseguire una vita considerata buona, spesso
a prescindere dalle condizioni fisiche in cui viene vissuta e dalla volonta del minore

* Allora, in tutti i casi, ma particolarmente in questi, il capire se il nostro
interlocutore, paziente pediatrico, sia competente e in grado di partecipare
attivamente al processo decisionale che lo riguarda in modo cosi intimo e
definitivo, € fondamentale



Il consenso informato e sia una pratica sociale,
legata a un particolare contesto storico-culturale
e istituita negli specifici ambiti dell’assistenza
sanitaria e della sperimentazione, sia una scelta,
un’autorizzazione autonoma del paziente

R. Faden, T.L. Beauchamp, A History and Theory of Informed Consent, Oxford University Press, Oxford-New York, 1986; M. Mori, Manuale di bioetica, Le Lettere, Firenze, 2013; E.
Nave, E. Bignamini, “Minori d’eta e consenso informato”, Bioetica. Rivista interdisciplinare, (2017), n. 25(1), pp. 29-62.



. la capacita di esprimere una scelta, in linguaggio verbale o non verbale;

. la capacita di comprensione, ossia il possedere |'intelligenza, il linguaggio e la
capacita di orientare e dirigere |'attenzione sui vari aspetti della informazione
fornita. Qui sono coinvolte anche memoria e capacita di richiamare abilita
apprese,in modo da integrare e processare le informazioni fornite.

. il ragionamento ,che comprende la capacita di pesare rischi e benefici;

. la capacita di valutazione della proposta terapeutica. La valutazione di una
situazione, implica che il minore non solo comprenda le varie opzioni, ma anche
la rilevanza di queste opzioni per la propria situazione personale.

* Paul Appelbaum e Thomas Grisso



MACCAT-T — MACARTHUR COMPETENCE ASSESSMENT TOOL FOR TREATMENT

- INTERVISTA SEMI-STRUTTURATA CON ATTRIBUZIONE DI PUNTEGGI

- SEGUE SEQUENZA PREFISSATA DI ARGOMENTI (DIAGNOSI, CARATTERISTICHE DELLA
PATOLOGIA, TERAPIE PROPOSTE, TERAPIE ALTERNATIVE)

- TEMPO DI SOMMINISTRAZIONE: 20 MINUTI CIRCA

T. Grisso & P.S. Appelbaum, Assessing Competence to Consent to Treatment, Oxford Un Press, 1998, trad. it. Il consenso
alle cure. Guida alla valutazione per medici e altri operatori sanitari, Centro Scientifico Editore, Torino, 2000



Il test di MacArthur e stato applicato a 161 minori

10,6 anni
< 9,6 anni
11,2 anni
10,6 anni

cut off per la competenza
competenza improbabile
competenza verosimile

cut off ottimale sensibilita 81% specificita 84%

Hein IM, Troost PW, Lindeboom R. Accuracy of MacArthur
Competence Assessment Tool for measuring children’s

competence to consent to clinical research.
JAMAPediatr.2014;12(168):1147-53



Una risposta la possiamo trovare in un interessante lavoro della sociologa
Wendy MitChEl, York, UK ( Mitchell WA. Making choices about medical interventions: the experience of
disabled young people with degenerative conditions. Health Expectations. 2013 Feb 3) che ha cercato di
verificare quali siano gli elementi importanti che condizionano le scelte
terapeutiche per il minore/giovane conm patologia cronica,riportando lo
studio effettuato su un piccolo , ma significativo gruppo, di giovani,dai 13
ai 22 anni, con malattie degenerative (FC, SMA,DMD,Complex), reclutati in
due hospice dell’ Inghilterra, intervistati circa le scelte mediche da loro
ritenute importanti nella la loro storia personale.



* Il lavoro dimostra come questi giovani considerino le scelte sulla propria
salute come qualcosa di piu che decisioni tecniche o razionali.

* La Mitchell riporta come i giovani intervistati sottolineino I'importanza di
effettuare le proprie scelte sanitarie in una prospettiva olistica della
propria vita biografica.

* | giovani intervistati, infatti scelgono in base a principi diversi da quelli
della biomedicina, che si focalizza su il bene ( salute) e il male
(peggioramento, complicanze morte). Riferiscono ad esempio, come
talvolta reinviino una decisione clinica perché I’ atto stesso dell’indugiare,
permette loro di esercitare una forma di controllo sulla stessa, in una
situazione in cui, di fatto, si controlla molto poco dell’evoluzione della
propria malattia.



e qualita della vita percepita

* indipendenza e vita sociale

e conservazione dello stato di salute
* invasivita

* livello accettabile di rischio

* La paura del dolore, I'impatto estetico, le incertezze ed i rischi
percepiti



Attitudes towards involving children in decision-making surrounding lung transplantation Emily E. Barsky
MD, MBE1 | Laura M. Berbert MS2 | Suzanne E. Dahlberg PhD3 | Robert D. Truog MD4, Pediatric
Pulmonology. 2021;56:1534-1542)

Il lavoro e stato portato avanti da un gruppo interdisciplinare (medici,
biostatitistici, bioeticisti) 1 quali hanno sottoposto, ad una equipe di
pneumologi pedlatrl del Children Hospital di Boston, 4 casi di scuola, con
4 minori di eta dagli 11 ai 16 anni e differente grado di
maturita/competenza, chiedendo di indicare chi avrebbero scelto come
decisore In relazione all’inserimento In lista di trapianto bipolmonare. Un
minore era considerato “maturo” se possedeva alcune capacita ,cosi come
previsto dal programma RISE (Responsability, Indipendence, Selfcare,
Education, specifico per la fibrosi cistica) relative alla conoscenza e
gestione della propria malattia




~orse In modo non sorprendente, Il 65% degli intervistati ha indicato |
Genitori, come soli interlocutort; 1l 5% il bambino e il 30 % ha scelto piu in
pase all’eta che alla maturita. In caso di conflitto per opinioni opposte tra le
parti, tutti hanno indicato di dare priorita alla scelta dei Genitori .L’aspetto
Interessante e che altri fattori quali:

— Situazione clinica del bambino

— Sviluppo cognitivo, competenza, maturita
— Cronicita della patologia

— Situazione famigliare

— Preferenze del singolo

sono stati poco considerati, nella convinzione che capacita e competenza
siano in funzione dell’eta anagrafica e non invece un concetto piu fluido e
dinamico.

Piu la posta e alta e meno i clinici coinvolgono il paziente pediatrico nel
“deicison making” riguardante le scelte di cura




8. Cosa cambia nella gestione della malattia
guando si diventa grandi
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Concludendo.....

* Avere una patologia cronica inguaribile, puo portare alla eterna bambinizzazione del
minore da parte dei genitori e dei sanitari, puo condizionarne la crescita personale e
soulale,_ ma puo anche agire come acceleratore ed affinatore dei progressi cognitivi di
quel minore.

* Il coinvolgimento del bambino con patologia cronica nei processi di cura e un dato
acquisito. Nessun sanitario che si occupi di fibrosi cistica, credo che, a d oggi, non
faccia tentativi sempre piu precoci in questo senso.

* Il problema e che lavoriamo poco sulla autonomia del paziente. Intendo autonomia
decisionale. Il paziente deve poterci dire dei NO che non ci piacciono, ed esprimere
volonta diverse dalla nostra nella gestione della sua malattia.

* Il nostro ruolo e di fornire gli strumenti corretti al paziente per fare quello che
veramente vuole, non quello che e suggestionato a fare, da noi, innanzi tutto, ma
anche dalla famiglia, dagli amici e dai social....



Permettere e favorire 1’indipendenza e parte fondamentale del compito

educativo finalizzato alla crescita individuale.

Essere In grado di stare al mondo senza il bisogno della guida altrul,
emanciparsi e sapere badare a sé nel rispetto dei propri convincimenti — in
un’espressione, raggiungere 1’autonomia morale — e un obiettivo concreto da
raggiungere per le persone con fibrosi cistica e , per 1l quale, il lavoro del

Genitori e del Curanti e fondamentale.

Grazie per I'attenzione! f O U 0 :‘t



