$ Regione
Lombardia
Rete regionale per la prevenzione, la sorveglianza, la diagnosi, la terapia delle

malattie rare ai sensi del D.M. 18 maggio 2001, n. 279

Percorso Diagnostico, Terapeutico e Assistenziale (PDTA) relativo a:
ATROFIA OTTICA DI LEBER
Codice di esenzione RF0300

Definizione

L'Atrofia ottica di Leber (Neuropatia ottica ereditaria di Leber, Leber’s Hereditary Optic Neuropathy, LHON) &
una malattia neurodegenerativa del nervo ottico di natura genetica, dovuta a mutazioni del DNA mitocondriale a
trasmissione matrilineare, caratterizzata da un calo del visus subacuto consecutivo bilaterale e atrofia del nervo
ottico ( OMIM #535000 ).

Popolazione a cui rivolgersi (criteri d' ingresso)

Sono i criteri clinici, strumentali o laboratoristici per applicare le procedure previste per arrivare a
confermare o escludere la diagnosi.

Nella pratica dovrebbero essere le condizioni cliniche in cui applicare il codice di esenzione R99

La LHON & una malattia rara, con una prevalenza non del tutto nota, anche se & stimata in 1/15.000-1/50.000
nel mondo. Sebbene il picco di incidenza sia tra i 15 e i 35 anni la malattia pud presentarsi trai 2 e gli 87 anni.

Colpisce prevalentemente il sesso maschile, tuttavia anche le femmine possono essere colpite con un rapporto
M:F di circa 4:1. La diagnosi di LHON dovrebbe essere presa in considerazione in ogni paziente con calo del
visus subacuto monolaterale o bilaterale consecutivo, indipendentemente dall’eta o dal sesso, in cui sia stata

esclusa una forma tossica carenziale o un forma infiammatoria autoimmune.

Criteri diagnostici
Criteri di diagnosi che si ritiene debbano essere soddisfatti per effettuare un'esenzione per malattia rara

Nel processo diagnostico sono coinvolti neuroftalmologo, oculista e neurologo che lavorano in concerto. Di
norma, la prima figura che valuta il paziente € il neuroftalmologo o I'oculista su richiesta del Medico di Medicina
Generale (MMG) o dello specialista di riferimento, a cui il paziente di solito si presenta nella fase in cui compare
lo scotoma centrale accompagnato da un deterioramento rapido dell’acuita visiva centrale. In alternativa il
paziente viene reclutato attraverso consulenza specialistica neurologica o oculistica durante episodio di
ricovero ordinario o accesso al Pronto Soccorso.

Il neurologo ha il compito di valutare I'obiettivita neurologica del paziente, di inquadrare 'anamnesi familiare e
personale, con la ricostruzione dell’albero genealogico su almeno tre generazioni e di considerare tutte le
possibili diagnosi differenziali in cui I'atrofia ottica pud essere solo un elemento in un corteo sintomatologico piu
ampio. In caso vi fosse un sospetto diagnostico di LHON sulla base dei criteri menzionati nel presente
documento, le indagini diagnostiche potranno essere effettuate utilizzando il codice di esenzione R99, che

corrisponde al codice di sospetta malattia.

Pagina 1 di 29


https://www.omim.org/entry/535000?search=535000&highlight=535000

Esenzione dopo l'accertamento della diagnosi: utilizzare il codice RFO300 per il certificato di diagnosi di
malattia rara e per il piano terapeutico annuale. Tale codice serve al malato per eseguire in regime di esenzione
esami utili nel follow-up clinico, biochimico e strumentale e per i farmaci relativi alla patologia di base elencati

nel piano terapeutico di ogni paziente.
ELEMENTI CLINICI

La LHON e caratterizzata da deficit della funzione visiva bilaterale consecutivo acuto o subacuto, grave e
indolore. Dopo I'evento acuto il quadro tende a stabilizzarsi.

Esistono 4 fasi della malattia:

1) Fase asintomatica in cui il paziente non presenta calo dell’acuita visiva, ma vi possono esserci dei segni
subclinici quali la presenza di gonfiore delle fibre del nervo ottico alla valutazione del fondo dell’occhio mediante
Tomografia a Coerenza Ottica (OCT);

2) Fase subacuta (0-6 mesi) in cui si manifestano i primi segni di malattia in uno od entrambi gli occhi ed il
paziente diviene sintomatico. L’occhio controlaterale € interessato in maniera simile dopo un massimo di 6 mesi
dall’esordio del primo occhio, ma puo essere anche concomitante o insorgere dopo i 6 mesi;

3) Fase dinamica (tra 6-12 mesi dall’esordio clinico) con ampliamento dello scotoma centrocecale, alterazione
della visione dei colori, calo del visus;

4) Fase cronica: entro un anno dall’esordio I'acuita visiva tende a stabilizzarsi, ma le misurazioni oggettive,
tramite 'esame del campo visivo e I'OCT, mostrano un’ulteriore evoluzione che si stabilizza (plateau) dopo oltre
un anno dallinsorgenza del secondo occhio. A questo punto, la cosiddetta fase acuta termina con una
transizione alla fase cronica della malattia.

Raramente possono essere presenti altri sintomi neurologici.

Queste anomalie sono note come LHON "plus" e possono comprendere manifestazioni “SM-like” quali

mioclono, distonia, tremore, neuropatia periferica, disturbi uditivi e sintomi muscolari.

DATI LABORATORISTICI

Non applicabile.

ELEMENTI STRUMENTALI

Gli esami strumentali oftalmologici consentono un corretto inquadramento clinico, discriminando tra forme
infiammatorie e degenerative e definendo I'entita del danno e la progressione di malattia.

Riferendoci alle 4 fasi di malattia elencati precedentemente:

1) Fase asintomatica: alterazioni fluttuanti del fondo dell’occhio e talvolta edema della fibre intraretiniche del
nervo ottico (RNFL);

2) Fase subacuta (< 6 mesi ): aumento dello spessore delle fibre nervose retiniche, iperemia del disco ottico,
comparsa di danno dello strato delle cellule ganglionari retiniche (GCL), alterazione del campo visivo con
comparsa dello scotoma centrale, evidenti talvolta anche prima della soggettiva sensazione di riduzione
dell’acuita visiva;

3) Fase dinamica (6-12 mesi): evoluzione del quadro OCT con comparsa di atrofia di alcuni settori del nervo

ottico;
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4) Fase cronica (> 12 mesi): risoluzione dell'iperemia del disco ottico, del’edema e dell\'ipertrofia della papilla

che viene sostituito da atrofia del nervo ottico e pallore pupillare.

Tomografia a coerenza ottica (OCT)

Conferma il rigonfiamento dello strato delle fibre nervose retiniche, in fase subacuta compare un danno del GCL
ed in fase acuta/dinamica e cronica una riduzione del’RNFL.

Campo visivo
Mostra la presenza di un scotoma centro cecale fino ad un difetto generalizzato.

Misurazione dell’acuita visiva (espressa in LogMAR)

Mostra un repentino calo del visus nelle fasi iniziali di malattia con raggiungimento del nadir di solito entro 6
mesi dall’esordio. La misurazione esatta del residuo visivo prevista dalla Legge 3 aprile 2001 n. 138
"Classificazione e quantificazione delle minorazioni visive e norme in materia di accertamenti oculistici”, non
puo essere effettuata con misurazione del campo visivo a causa dello scotoma centrale.

Risonanza Magnetica Nucleare (RMN) encefalo con studio delle orbite

Permette di valutare 'atrofia del nervo ottico ed eventuali alterazioni della sostanza bianca che in alcuni casi si
possono associare alla patologia. Consente la diagnosi differenziale con le neuriti ottiche infiammatorie.

ELEMENTI GENETICI/BIOLOGIA MOLECOLARE

Test diagnostico

La LHON e dovuta a mutazioni, nella maggior parte dei casi omoplasmiche, del DNA mitocondriale (mtDNA).
Dato che negli individui affetti il mtDNA mutato nei leucociti supera il 70%, il test genetico per la LHON puo
essere eseguito su mtDNA estratto da sangue periferico.

Le tre piu frequenti mutazioni responsabili della condizione, m.3460G>A nel gene MT-ND1, m.11778G>A nel
geneMT-ND4 e m.14484T>C nel gene MT-ND6, sono responsabili del 90-95% dei casi. | geni coinvolti
codificano per tre delle sette subunita mitocondriali del complesso | della catena respiratoria mitocondriale
(composto da oltre 40 subunita in gran parte di origine nucleare).

Nel caso in cui lo studio mirato delle tre mutazioni piu frequenti abbia esito negativo, qualora gli esami clinico-
strumentali siano comunque fortemente suggestivi per la condizione, pud essere praticato il sequenziamento
completo dei geni mitocondriali associati a LHON (MT-ND1, MT-ND2, MT-ND4, MT-ND4L, MT-ND5 e MT-
NDB6) o il sequenziamento dell’intero mtDNA.

L’identificazione della mutazione consente di confermare la diagnosi clinica. Per la ricerca delle mutazioni rare
del mtDNA & consigliabile utilizzare DNA estratto da sedimento urinario.

Nei casi in cui non sia possibile individuare una delle varianti patogenetiche nellmtDNA, a dispetto di un
sospetto clinico alto, pud essere utile indagare geni nucleari responsabili di malattie con fenotipo simile (OPA1,
WFS1, AFG3L2, ecc.) tramite pannelli NGS specifici, soprattutto se la presentazione clinica non é
acuta/subacuta ma lentamente progressiva. La negativita degli esami genetici non esclude la diagnosi clinica di
LHON.
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Counselling genetico

Dato che praticamente tutti i mitocondri sono ereditati con il citoplasma dell’ovocita, I'informazione genetica
mitocondriale segue un modello ereditario non-mendeliano o matrilineare. Pertanto un difetto molecolare del
mtDNA, quale puo essere quello causativo della LHON, & trasmesso dalla madre, affetta o asintomatica, a tutti i
figli, maschi e femmine. Al contrario, un maschio portatore di una delle mutazioni del mtDNA causative, affetto o
asintomatico, non potra trasmettere il difetto molecolare alla prole.

Nel caso in cui la femmina sia eteroplasmica per una specifica mutazione del mtDNA mitocondriale (nelle
cellule vi sono due distinte varieta di mtDNA: mutato e selvatico), la trasmissione del carattere ereditario
patologico alla prole puo essere quantitativamente minore ("diluita”) con conseguente minor rischio di malattia.
La penetranza, ovvero la probabilita che una persona con il difetto genetico manifesti il quadro clinico della
LHON, & incompleta. Circa il 50% dei maschi ed il 90% delle femmine con una delle tre piu frequenti mutazioni
del mtDNA non manifestano, infatti, la condizione. La penetranza, nel caso della LHON, dimostra ampia
variabilita sia inter che intrafamiliare con molteplici fattori di natura sia genetica che ambientale che la possono
condizionare, in particolare eta e sesso ma anche il fumo ed il deficit di vit B12 e acido folico (questi ultimi
sembra che aumentino il rischio di malattia).

Una volta identificato il difetto molecolare causativo nel probando, il test molecolare pud essere esteso ai
familiari a rischio che ne facciano richiesta, sintomatici 0 meno. La stessa analisi pud essere proposta ai minori

solo nel caso in cui siano presenti segni clinici della malattia.

NOTA
Per gli aspetti comuni a tutte le malattie rare di origine genetica consulta il documento: "L'attivita di
genetica medica e la diagnosi di malattia rara"

ULTERIORI ELEMENTI (NON ESSENZIALI PER LA DIAGNOSI)

Esame fluorangiografico

Mostra assenza di leakage di colorante e pseudopapilledema.

Test della visione dei colori

Discromatopsia al rosso-verde.

Esami ematochimici

Indagare la presenza di diabete mellito tipo 1 o diabete insipido che orientano verso la Sindrome di Wolfram
(codice di esenzione RN1290); screening tossico-carenziale per escludere condizioni metaboliche organiche
che possono essere causa di neuropatia ottica.

Criteri Terapeutici

Per la prescrizione e la fornitura dei trattamenti farmacologici e non farmacologici, consultare le specifiche
disposizioni regionali in materia: " Percorso condiviso per la prescrizione e la fornitura dei trattamenti
farmacologici e non farmacologici "

Siricorda inoltre che l'utilizzo di farmaci off-label, oltre che nel rispetto delle disposizioni specifiche, potra
avvenire solo nei casi in cui siano soddisfatte tutte le seguenti condizioni:

1) il paziente non puo essere trattato utiimente con medicinali gia approvati;

2) assunzione di responsabilita da parte del medico prescrittore;
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3) acquisizione del consenso informato da parte del paziente o del legale rappresentante.

TERAPIE MEDICHE

L'idebenone ¢ attualmente la prima e unica terapia approvata per la LHON.

L’idebenone deve essere iniziato il prima possibile al dosaggio di 900 mg/die (Raxone 150 mg 3 cp x 3/die) nei
pazienti che hanno una durata di malattia inferiore al 1 anno dall'insorgenza di malattia nel secondo occhio.

Il trattamento con idebenone deve essere continuato per almeno 12 mesi prima di verificare se la terapia sia
effettivamente efficace. La valutazione di efficacia della terapia attualmente si attiene ai criteri della
scheda AIFA (Agenzia Italiana del Farmaco) che prevedono si possa proseguire la terapia nei pazienti che
abbiano un recupero clinicamente rilevante.

Se la terapia non & efficace dopo un anno di stabilizzazione (ossia assenza di recupero) va considerata
l'interruzione di terapia.

Se vi & una risposta positiva la terapia viene continuata sino alla fase di raggiungimento del plateau (stabilita
dopo un altro anno di terapia).

Tali raccomandazioni sono il frutto di una consensus internazionale pubblicata su Journal
Neuroophthalmology (Carelli et al., JNO 2017).

Attualmente la fornitura di idebenone & sotto il monitoraggio AIFA.

TRATTAMENTI NON FARMACOLOGICI

In casi selezionati lo specialista del Presidio RMR pu0 prescrivere l'impiego di trattamenti non farmacologici
(dispositivi medici, integratori, prodotti destinati ad una alimentazione particolare) qualora gli stessi siano
inclusi nei LEA o, se extra-LEA, nel PDTA condiviso a livello regionale.

PIANO RIABILITATIVO

Per consentire I'erogazione delle cure, secondo Progetti Riabilitativi ad hoc, ai cittadini affetti da malattie rare
esenti contenute nell'apposito elenco ministeriale, il medico specialista del Presidio di Rete puo redigere
l'apposita Scheda per la stesura del Progetto Riabilitavo Individuale (anche in deroga alle limitazioni previste
sul numero dei trattamenti).

La riabilitazione € parte integrante di un progetto comune in cui I'obiettivo finale & il miglioramento della qualita
di vita del paziente e pertanto non riguarda esclusivamente I'ambito fisico, ma anche psicologico e sociale.

Il supporto psicologico € un intervento spesso richiesto e necessario nella fase post diagnosi e serve ad una
prima elaborazione dell’evento malattia con un conseguente migliore riadattamento.

Pud essere espletato presso i servizi territoriali che ne sono provvisti ed attivato su indicazione del neurologo o
del medico di medicina generale ed organizzato in modo da garantirne sia la tempestivita di accesso sia la
continuita, facendo in modo che lo psicologo accompagni la persona durante I'evoluzione della malattia.

Per un paziente con LHON possono essere necessari programmi di supporto psicologico e gestione dello
stress cosi come programmi di terapia occupazionale ed adattamenti ambientali in ambiente domestico e
lavorativo. In alcuni casi € utile anche il supporto medico per comunicazioni al datore di lavoro in merito ad
interventi mirati a favorire I'inserimento e/o il mantenimento dell’attivita lavorativa.

Un altro aspetto da inserire nel Piano Riabilitativo Individuale nella fase post diagnosi ¢ il supporto al caregiver.

Il caregiver pud essere supportato dal punto di vista psicologico, per la gestione emotiva e dello stress dovuti al
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carico assistenziale e dal punto di vista pratico con programmi informativi e di addestramento alla gestione della

persona con LHON, ad esempio mirati al supporto alle autonomie.

Presidi e ausili per riabilitazione

Le persone con disabilita visiva che ne hanno diritto possono ottenere la prescrizione di protesi e ausili tramite il
Servizio Sanitario Nazionale come regolamentato nel Decreto Ministeriale del 27 agosto 1999 n. 332 e nelle
specifiche contenute in Appendice | (Nomenclatore tariffario delle prestazioni sanitarie protesiche).

Per la prescrizione di questi ausili ci si dovra rivolgere esclusivamente ai Centri di Riabilitazione Visiva
Funzionale (CRV) dei Presidi di Rete accreditati (elenco in Appendice ).

Ricordiamo che le pratiche di prescrizione ausili possono essere fatte indistintamente da qualsiasi Presidio di
Rete riferimento per il codice RF0300 in Regione Lombardia, anche se la struttura a cui ci si rivolge non € quella
della propria residenza anagrafica.

Per accedere alla visita specialistica presso i CRV & necessario rivolgersi al proprio MMG che deve rilasciare
impegnativa del SSN con richiesta di “visita specialistica oculistica” e nel quesito diagnostico, “per ipovisione (o
eventuale ipovisione) e/o cecita e per eventuale prescrizione protesica...”

Successivamente va fissata la visita come da impegnativa presso la struttura individuata tra i Presidi di Rete.

Al momento della richiesta di appuntamento & opportuno verificare la documentazione necessaria. La visita
specialistica comporta la valutazione del paziente, I'eventuale necessita di un percorso riabilitativo e, se
necessaria, la redazione di prescrizione di ausilio o protesi con modalita online (tramite il Software dedicato) ai
soggetti aventi diritto e residenti in Regione Lombardia. A seguito della prescrizione online e della valutazione
da parte delle Agenzie di Tutela della Salute (ATS) o delle Aziende Socio Sanitarie Territoriali (ASST), gli ausili
per la funzione visiva vengono consegnati all’'utente dal fornitore individuato (previo preavviso telefonico). Per

maggiori dettagli vedi Appendice .

L’Associazione Nazionale Subvedenti offre uno spazio per conoscere, provare e confrontare ausili di diverse
tipologie con la consulenza e I'assistenza di operatori volontari, esperti e qualificati:

Ausilioteca ANS - Servizio Tommaso

Servizio alla persona gratuito gestito dall’Associazione Italiana Subvedenti

c/o Sezione Ipovedenti, Biblioteca Comunale “Valvassori Peroni”

Via Valvassori Peroni, 56 - 20133 Milano

Per appuntamenti: tel. 02 70 63 28 50, email segreteria@subvedenti.it

| gruppi di ausili disponibili da visionare sono:

- monocolini e lenti di ingrandimento,

- videoingranditori da tavolo, portatili e palmari,

- ausili informatici - Software ingrandenti e screen reader,
- macchina automatica per lettura,

- tecnologia digitale - tablet e smartphone,

- ausili per la quotidianita.
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Aspetti assistenziali

Gli strumenti di valutazione medico-legali nella LHON

Ai fini di una completa valutazione dei risvolti della LHON sulla vita della persona sia in termini sanitari che
sociali, si suggerisce di tenere in considerazione le seguenti osservazioni nel corso delle visite medico-legali:

- il paziente affetto da LHON perde I'acuita visiva ed & quindi privo di visione centrale e non in grado di svolgere
correttamente un campo visivo;

- il conteggio delle dita nel paziente affetto da LHON non pud essere considerato un criterio di valutazione del
residuo visivo perché il paziente & spesso in grado di contare le punte delle dita a pochi centimetri dagli occhi
ma non di vedere la mano;

- il paziente affetto da degenerazione del nervo ottico, come la LHON, & in grado di muovere gli occhi e
percepisce la luce, ma gli crea grande fastidio;

- il paziente LHON ¢ in grado di camminare lungo una strada a lui conosciuta grazie a riferimenti laterali
riconosciuti nel residuo visivo periferico;

- il paziente LHON non ¢ in grado di riconoscere le persone se non dalla voce, non puo leggere i cartelli, non
puo vedere la televisione e necessita per la maggior parte dei casi di sintesi vocali per utilizzare il computer e il
cellulare.

Tanti invalidi della vista stanno in una zona grigia con difficolta quotidiane serie, ma senza nessun tipo di

sussidio perché non palesemente privi di autonomia.

Comunicazione della diagnosi

La comunicazione della diagnosi &€ un momento molto delicato per il paziente ed i suoi familiari, pertanto in tale
occasione € fondamentale la presenza del neurologo e dello psicologo; € infatti importante che la persona con
Neuropatia ottica ereditaria di Leber abbia la possibilita di avere un supporto psicologico sia durante il processo
diagnostico sia durante il percorso di vita con la malattia.

In caso il paziente senta il bisogno di iniziare un percorso di sostegno psicologico, deve essere orientato verso
lo psicologo presente nei servizi territoriali competenti o presso il Presidio della Rete Regionale per le malattie

rare di riferimento.

Presa in carico del paziente nel territorio

In un percorso ideale di presa in carico della persona con LHON si ritiene che, ottenuta la diagnosi, il Presidio di
Rete si attivi per definire il PAl (Piano Assistenziale Individualizzato).

Il PAI viene definito per ciascun paziente in base alle specifiche esigenze e descrive le necessita assistenziali
domiciliari.

Le necessita assistenziali descritte dovranno essere coordinate e gestite dalle ATS (Agenzie di Tutela della
Salute) o dalle ASST (Aziende Socio Sanitarie Territoriali) attraverso le seguenti modalita:

- attivazione della rete dei servizi socio sanitari territoriali per la disabilita e delle attivita integrate;

- presa in carico degli utenti con LHON garantendo la necessaria collaborazione fra le figure sanitarie coinvolte;
- coinvolgimento dei Servizi Sociali comunali, delle associazioni di volontariato e del privato sociale attive nel
territorio, che garantiscano altre eventuali necessita assistenziali (trasporti, igiene domestica, pasti a domicilio,

segretariato sociale, ecc.);
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- nelle fasi iniziali della malattia, supporto alla prosecuzione dell’attivita lavorativa ed eventuale attivazione
dell’lmpegnativa di Cura Domiciliare o di altre modalita di supporto alla domiciliarita;

- certificazione necessaria nei percorsi di accertamento medico-legale (Invalidita civile, Legge 104, disabilita a
fini lavorativi) ai fini di una corretta e appropriata valutazione della disabilita correlata alla LHON che tenga

conto anche dell'impatto sulla qualita di vita.

Inclusione scolastica

| servizi di inclusione scolastica a favore degli studenti con disabilita sensoriale sono garantiti dalle ATS, tramite
gli Enti erogatori qualificati (in forma singola o in rete) individuati dalle ATS stesse, attraverso apposita
manifestazione di interesse sulla base dei criteri definiti con DGR n. 1567/2019.

I Comuni provvedono alla predisposizione del progetto individuale, di cui all’art.14 della L.328/2000, indicando i
diversi interventi sanitari, socio-sanitari e socio-assistenziali di cui possa aver bisogno la persona con disabilita,
nonché le modalita di una loro interazione.

Per maggiori dettagli consulatre I'Appendice Il (Inclusione scolastica).

Lavoro e vita indipendente

Un ruolo fondamentale nella realizzazione della vita indipendente é rivestito dall’attivita lavorativa; la Regione si
impegna a promuovere modelli e processi volti a garantire I'accesso ed il mantenimento al lavoro delle persone
con LHON:

- favorendo una corretta applicazione della L.68/99 sul territorio;

- promuovendo I'utilizzo di strumenti quali la corretta messa a punto della diagnosi funzionale e 'adozione di
accomodamenti ragionevoli per il corretto inquadramento dell’idoneita alla mansione a prescindere dal canale di
inserimento (mirato e non), nonché per il superamento di eventuali difficolta di inserimento/mantenimento
lavorativo. Cio potra essere realizzato solo attraverso un’effettiva collaborazione degli enti ed operatori coinvolti
nel percorso di inserimento lavorativo quali i Centri per I'lmpiego, i Servizi per I'lnserimento Lavorativo dei
disabili, i Distretti Socio-Sanitari, i Servizi di Riabilitazione, i Centri Clinici, I’Associazione rappresentativa dei
pazienti;

- favorendo la diffusione di una cultura non discriminatoria che sottolinei la compatibilita tra la condizione di
persona con LHON e quella di lavoratore, attraverso la conoscenza delle peculiarita della patologia e la
valorizzazione ed il coinvolgimento dell’Associazione rappresentativa dei pazienti anche in vista del

superamento di eventuali difficolta di inserimento/mantenimento lavorativo.

Associazioni rappresentative dei pazienti

- Mitocon, insieme per lo studio e la cura delle malattie mitocondriali Onlus
Via Francesco Benaglia, 13 - 00153 Roma

Ufficio 06/66991333-334

Contact center pazienti +39 340 756 9156

Email info@mitocon.it

Web site: https://www.mitocon.it/
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- ANS - Associazione Nazionale Subvedenti ODV

Largo Volontari del sangue, 1 - 20133 Milano

Tel. 02/70632850

Web site: https://www.subvedenti.it/

(Sezione Ipovedenti: Via Valvassori Peroni, 56 - 20133 Milano, Tel. 02/88445283).

Trasporti

La realizzazione di una vita indipendente € legata anche all’autonomia negli spostamenti, per questo la Regione
Lombardia ha predisposto un abbonamento annuale a tariffa agevolata (lo Viaggio Ovunque in Lombardia
Agevolata - IVOL Agevolata) che consente di viaggiare sui servizi di trasporto pubblico della Lombardia
(autobus urbani e interurbani, tram, metropolitana, treni suburbani e regionali in seconda classe, funivie,
funicolari, servizi di navigazione del lago d’Iseo) e di accedere ai varchi metropolitani e ferroviari.

Per maggiori dettagli vedere Appendice Il (Trasporti in Lombardia).

Per le agevolazioni Irpef per spese sanitarie € mezzi di ausilio consultare Appendice V.

Prevista certificazione di handicap con connotazione di gravita (articolo 3, comma 3, della Legge 104/1992).

Prevista cecita civile (legge 138, aprile 2001) (eta adulta).

Provvedimenti Legge 104/1992 per frequenti visite di controllo, trattamenti riabilitativi e terapeutici (vedi

Appendice V).

NOTA

Per gli aspetti comuni a tutte le malattie rare consulta:

- Sito web Regione Lombardia - sezione dedicata alle Disabilita

- Guida " Invalidita civile e Legge 104: tutti i diritti dei malati rari " - Sportello Legale OMAR,
Novembre 2020

- Sito web Agenzia delle Entrate - Agevolazioni per le persone con disabilita

Monitoraggio

ELENCO DEGLI ESAMI/VISITE DA PROPORRE AL PAZIENTE DURANTE IL FOLLOW-UP CLINICO

L'assistito riconosciuto esente ha diritto alle prestazioni di assistenza sanitaria incluse nei livelli essenziali di
assistenza (LEA), efficaci ed appropriate per il trattamento ed il monitoraggio della malattia dalla quale é
affetto e per la prevenzione degli ulteriori aggravamenti.

FASE ACUTA:

Esame/Procedura Indicazioni

Valutazione neuroftalmologica. Valutazione delle fasi della malattia.

Campo visivo (CV). Valutazione del CV residuo.

OCT. Valutazione delle fasi della malattia.

RMN encefalo con studio del nervo ottico. Esclusione di una Neurite Ottica RetroBulbare
(NORB).

Analisi genetica. Conferma genetica della malattia.
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https://www.regione.lombardia.it/wps/portal/istituzionale/HP/servizi-e-informazioni/cittadini/persone-casa-famiglia/disabilita
http://malattierare.marionegri.it/images/Altre_Risorse/invalidita_civile_legge_104_mr.pdf
https://www.agenziaentrate.gov.it/portale/web/guest/aree-tematiche/agevolazioni-disabili

Esame/Procedura Indicazioni

Counselling genetico. Restituzione del referto e definizione del rischio di
ricorrenza.
Esami ematochimici. Emocromo, transaminasi (SGOT e SGPT), vitamina

B12 e acido folico, colesterolo.

ELENCO DEGLI SPECIALISTI DA COINVOLGERE
FASE CRONICA:

Visita specialistica Indicazioni

Neuroftalmologo. Valutazione efficacia della terapia e stabilizzazione
el/o eventuali peggioramenti.

Neurologo. Valutazione clinica del paziente ed eventuale
comparsa di segni secondari di malattia.

Profilo assistenziale in corso di gravidanza

Non vi sono particolari necessita assistenziali nelle donne in gravidanza.

Sviluppo di dataset minimo di dati

Vengono indicati i parametri essenziali da raccogliere nella fase di certificazione dell'esenzione (dati
anamnestici o comunque collegabili alla diagnosi della malattia) e durante il follow-up

Dati anamnestici e di base

Anamnesi familiare.

Data insorgenza dei sintomi (primo occhio/secondo occhio) e loro progressione.
Assunzioni di sostanze tossiche predisponenti alla comparsa della malattia (fumo, alcool).
Sindromi carenziali pregresse.

Dati legati al singolo controllo clinico
Controllo oculistico, acuita’ visiva, OCT e campo Visivo.
Controllo neurologico.

Caratteristiche della Rete Regionale

Il Decreto Ministeriale n. 279 del 18 maggio 2001 "Regolamento di istituzione della Rete nazionale delle
malattie rare e di esenzione dalla partecipazione al costo delle relative prestazioni sanitarie" ha dato I'avvio
in Italia alle azioni programmatiche orientate alla tutela delle persone con malattie rare.

Il Decreto del 2001 ha individuato inizialmente 284 singole malattie e 47 gruppi comprendenti piu malattie
rare afferenti, a cui applicare la normativa. Nel gennaio 2017 I'elenco é stato ampliato a 339 malattie e 114
gruppi, per un totale di 453 codici di esenzione.

Sin dall'inizio delle attivita della Rete nazionale delle malattie rare, I'individuazione dei Centri di riferimento
per le diverse malattie rare - denominati Presidi - & stata affidata alle Regioni e Province Autonome. | Presidi
devono essere in possesso di documentata esperienza specifica per le malattie o per i gruppi di malattie
rare, nonché di idonea dotazione di strutture di supporto e di servizi complementari, ivi inclusi, per le malattie
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che lo richiedano, servizi per 'emergenza e per la diagnostica biochimica e genetico - molecolare.
Successivamente, in attuazione dell'art. 9 della Legge 175/2021 , il documento di Riordino della Rete
Nazionale delle Malattie Rare ha disciplinato i compiti e le funzioni dei Centri di Coordinamento, dei Centri di

o Network |

Europee
Le informazioni relative alle caratteristiche dei diversi Presidi sono a disposizione in un Database
costantemente aggiornato sul sito della Rete regionale malattie rare.

Le Disposizioni Nazionali e Regionali per I'organizzazione, il monitoraggio e I'aggiornamento della Rete per
le malattie rare, sono consultabili attraverso I'area dedicata alle Norme di Riferimento.
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https://malattierare.marionegri.it/images/Normativa/Normativa_nazionale/Piano nazionale malattie rare 2023-2026.pdf
https://malattierare.marionegri.it/images/Normativa/Normativa_nazionale/allegato_b_riordino_rete_nazionale.pdf
https://malattierare.marionegri.it/images/Normativa/Normativa_nazionale/allegato_b_riordino_rete_nazionale.pdf
https://health.ec.europa.eu/european-reference-networks/overview_it
https://health.ec.europa.eu/european-reference-networks/overview_it
https://malattierare.marionegri.it/index.php
https://malattierare.marionegri.it/index.php/la-rete/normativa

Appendice |

NOMENCLATORE TARIFFARIO DELLE PRESTAZIONI SANITARIE PROTESICHE - Decreto Ministeriale 27
agosto 1999 n. 332

Gli ausili vengono suddivisi in due elenchi:

ELENCO 1 - PROTESI E AUSILI OTTICI CORRETTIVI

| dispositivi ottici correttivi possono essere concessi a ipovedenti, che hanno un residuo visivo non superiore a
1/10 in entrambi gli occhi o nell’occhio migliore anche con eventuale correzione e/0 posseggono un residuo
perimetrico binoculare inferiore al 30% e ai minori di anni 18 affetti da ambliopia.

Per gli ausili di questo elenco la prenotazione pud essere fatta presso i poliambulatori dei Presidi di Rete
verificando che I'Oculista sia medico prescrittore.

Per i residenti in Lombardia la prenotazione pud essere fatta anche tramite il numero verde 800 638 638.

ELENCO 2 - AUSILI OTTICI ELETTRONICI

Ingranditore per personal computer, video-ingranditore da tavolo o portatile, sistema Intelligent Character
Recognition (ICR), sintesi vocale, tavoletta per scrittura braille, display braille, macchina dattilobraille,
stampante braille, sintetizzatore vocale/screen reader, orologio da polso tattile con funzionamento al quarzo,
orologio da tasca tattile con funzionamento al quarzo, sveglia tattile, termometro sonoro.

Ausili prescrivibili a soggetti affetti da cecita assoluta o che abbiano un residuo visivo non superiore a 1/10 in
entrambi gli occhi o nell’occhio migliore anche con eventuale correzione e/o posseggano un residuo perimetrico
binoculare inferiore al 30% e ai minori di anni 18 affetti da ambliopia.

Per questa tipologia di ausili (Elenco 2 del nomenclatore Tariffario), Regione Lombardia ha definito le modalita
di erogazione agli aventi diritto, esclusivamente attraverso la prenotazione di visita specialistica presso i centri

di Riabilitazione Visiva Funzionale accreditati (centri CRV).

COLLAUDO

La modalita di collaudo pué variare a seconda dell’ausilio che verra fornito, consigliamo quindi di accertarsi
preventivamente con il medico specialista che ne ha avviato la prescrizione, le modalita con le quali verra
collaudato lo strumento prescritto.ll collaudo della protesi o dell’ausilio da parte del medico specialista
prescrittore della Struttura Sanitaria, accerta la congruenza clinica e la rispondenza del dispositivo rispetto a
quanto prescritto e viene effettuato entro 20 giorni dalla data di consegna (DM 332/99 art.4, comma 10).

Se viene riscontrato che il dispositivo non € rispondente alla prescrizione, il collaudo si considera negativo.

Il fornitore & tenuto ad apportare le opportune variazioni al dispositivo protesico, registrando on-line quanto
effettuato.

La fase del collaudo, quindi, rappresenta una garanzia per I'assistito.

CENTRI DI RIABILITAZIONE VISIVA FUNZIONALE (CRV) secondo Legge 284/97 - DGR n. X/2313 del
01/08/2014
Call center regionale: 800/638638 (da fisso), 02/999599 (da mobile)
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Milano:

- Ospedale San Paolo

- IRCCS Ospedale Policlinico di Milano

- ASST Grande Ospedale Metropolitano Niguarda

Varese:
- ASST Ospedale di Circolo e Fondazione MacchiMELEGNANO

- Presidio Ospedaliero Vizzolo Predabissi

Pavia:
- IRCCS Fondazione Maugeri
- IRCCS Ist. Neurologico C. Mondino

Bergamo:
- ASST Ospedale Papa Giovanni XXIlI

Brescia:
- ASST Spedali Civili Brescia, Ospedale dei Bambini

Lecco:
- IRCCS E. Medea, Bosisio Parini

Como:

- Ospedale Sant’Anna

Mantova:

- Ospedale Carlo Poma

Cremona:

- Istituti Ospedalieri

Legnano:

- Ospedale Civile di Legnano
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Appendice I

INCLUSIONE SCOLASTICA

ACCERTAMENTO DELLA CONDIZIONE DI DISABILITA’ IN ETA’ EVOLUTIVA Al FINI DELL'INCLUSIONE
SCOLASTICA (d.lgs 66/17, art.5)

Il Decreto modifica I'art. 4 della Legge 104/1992 introducendo il “nuovo” accertamento della condizione di
disabilita in eta evolutiva ai fini dell'inclusione scolastica (prima normato dal DPCM 185/2006, abrogato dal
decreto stesso).

Contestualmente agli accertamenti previsti dalla Legge 104 art. 4, relativi alla minorazione, alle difficolta e alle
capacita individuali residue del figlio in eta evolutiva in situazione di handicap (Legge 104 art. 3), la famiglia pud
richiedere all’'Inps che venga effettuato anche I'accertamento della condizione di disabilita in eta evolutiva ai fini
dell’inclusione scolastica (necessario per attivare i supporti di risorse umane e strumentali per I'inclusione
scolastica).

Per quest’ultimo accertamento la famiglia deve corredare la domanda con un certificato medico diagnostico-
funzionale a cura della ATS o ASST, contenente la diagnosi clinica e gli elementi attinenti alla valutazione del
funzionamento.

L’Inps ha tempo 30 giorni per convocare I'interessato ad effettuare la visita presso la Commissione medica.

Su richiesta della famiglia, l'accertamento sara effettuato dalla stessa Commissione medico-legale,
contestualmente agli accertamenti dell’Handicap (Legge 104 art. 4) e dell’Invalidita civile.

A partire dall’1/9/2019 la composizione di tale Commissione medica, nel caso in cui gli accertamenti riguardino
persone in eta evolutiva, sara modificata rispetto alle attuali commissioni di invalidita e di handicap (ed anche ai
Collegi di accertamento di alunno in situazione di disabilita esistenti dal 2006 in Lombardia vedi "La
certificazione di alunno con disabilita in Lombardia" a pag. 17) e sara formata da:

- un medico legale, che assume le funzioni di presidente,

- due medici, di cui uno specialista in pediatria oppure in neuropsichiatria infantile e I'altro specialista nella
patologia che connota la condizione di salute del soggetto,

- un assistente specialistico o un operatore sociale o uno psicologo in servizio presso strutture pubbliche,
individuati dal’Ente locale di competenza che ha in carico il soggetto (ad es. Comune) o dal’'INPS (quando
I’accertamento € svolto dal medesimo Istituto),

- un medico INPS (previstoda L. 111, art.19, c.11),

- un medico in rappresentanza dell’ Associazione di disabili di riferimento.

L’accertamento della condizione di disabilita in eta evolutiva ai fini dell'inclusione scolastica & propedeutico alla
redazione del Profilo di Funzionamento, predisposto secondo i criteri del modello bio-psico-sociale della
Classificazione Internazionale del funzionamento, della disabilita e della salute (ICF) dell’Organizzazione
Mondiale della Sanita (OMS) ai fini della formulazione del Piano Educativo Individualizzato (PEl) facente parte
del Progetto Individuale di cui all’art.14 della legge 8 novembre 2000, n. 328.

PROFILO DI FUNZIONAMENTO (d.Igs. 66/17, art. 5)
Il secondo documento necessario per avviare I'iter di inclusione scolastica dopo I'accertamento della condizione

di disabilita € il Profilo di funzionamento, che sostituisce e unifica la Diagnosi Funzionale e il Profilo Dinamico
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Funzionale.

Esso deve venir redatto - secondo i criteri del modello bio-psico-sociale della Classificazione Internazionale del
Funzionamento, della Disabilita e della Salute (ICF) dellOMS - da una nuova Commissione operante
nell’ambito del Sistema Sanitario Nazionale, denominata Unita di valutazione multidisciplinare (UVM).

Tale Commissione & composta da:

- un medico specialista in neuropsichiatria infantile 0 un medico specialista esperto nella patologia che connota
lo stato di salute del minore,

- almeno due delle seguenti figure: un esercente di professione sanitaria nell’area della riabilitazione, uno
psicologo dell’eta evolutiva, un assistente sociale o un pedagogista o un altro delegato, in possesso di specifica
qualificazione professionale, in rappresentanza del’Ente locale di competenzae si avvale anche della
collaborazione dei genitori dell’alunno e dello studente stesso, nel rispetto del diritto di autodeterminazione nella
massima persona possibile,

- della partecipazione del Dirigente Scolastico ovvero di un Docente specializzato sul sostegno didattico
dell’Istituzione Scolastica ove € iscritto I'alunno.

Il Profilo di funzionamento:

- & il documento propedeutico e necessario alla predisposizione del piano Educativo Individualizzato (PEI) e del
Progetto Individuale,

- definisce le competenze professionali e la tipologia delle misure di sostegno (ad es. insegnante di sostegno,
collaboratore scolastico, assistente all’autonomia, assistente alla comunicazione) e delle risorse strutturali
(ausili, abbattimento barriere, ecc.) necessarie per I'inclusione scolastica,

- € aggiornato al passaggio di ogni grado di istruzione, a partire dalla scuola dell’'infanzia, nonché in presenza di
nuove e sopravvenute condizioni di funzionamento della persona,

| genitori (o chi esercita la responsabilita genitoriale) trasmettono il Profilo di Funzionamento:

- all’istituzione Scolastica per la predisposizione del PElI,

- al’Ente Locale, se lo richiedono, per la predisposizione del Progetto Individuale.

PIANO EDUCATIVO INDIVIDUALIZZATO (PEI) (d.lgs. 66/17, art. 7)

Il terzo documento utile per la progettazione dell’'inclusione scolastica dell’alunno con disabilita € il Piano
Educativo Individualizzato (PEI).

Il PEI, di cui all'articolo 12, comma 5, della legge 5 febbraio 1992, n. 104, come modificato dal Decreto
66/2017, & elaborato e approvato dal Gruppo di Lavoro Operativo (GLO) per I'inclusione dei singoli alunni con
accertata condizione di disabilita ai fini dell’inclusione scolastica (v. art. 9 comma 10), composto:

- dai docenti contitolari o dal consiglio di classe

. con la partecipazione dei genitori (o dei soggetti che ne esercitano la responsabilita)

. con la partecipazione attiva degli studenti con accertata condizione di disabilita in eta evolutiva ai fini
dell’inclusione scolastica nel rispetto del principio di autodeterminazione

. con la partecipazione delle figure professionali specifiche, interne (ad es. collaboratori scolastici) ed esterne
all’istituzione scolastica (ad es. assistente all’autonomia, assistente alla comunicazione) che interagiscono con

la classe e con I'alunno con disabilita
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. con il necessario supporto dell’unita di valutazione multidisciplinare (UVM).

Nel Decreto 96/2019 & stata cancellata, mentre era presente nello schema di decreto governativo 86 del 20
maggio, la partecipazione al GLO di “un rappresentante designato dall’Ente Locale”, presente tuttavia
nel’lUVM.

Il PELI:

- tiene conto dell’Accertamento della condizione di disabilita in eta evolutiva ai fini dell’inclusione scolastica e
del Profilo di funzionamento, avendo particolare riguardo all'indicazione dei facilitatori e alla riduzione delle
barriere, secondo la prospettiva bio-psico-sociale alla base della classificazione ICF dellOMS,

- individua obiettivi educativi e didattici, strumenti, strategie e modalita per realizzare un ambiente di
apprendimento nelle dimensioni della relazione, della socializzazione, della comunicazione, dell’interazione,
dell’orientamento e delle autonomie, anche sulla base degli interventi di corresponsabilita educativa intrapresi
dall’intera comunita scolastica per il soddisfacimento dei bisogni educativi individuati,

- esplicita le modalita di sostegno didattico, compresa la proposta del numero di ore di sostegno alla classe, le
modalita di verifica, i criteri di valutazione, gli interventi di inclusione svolti dal personale docente nell’ambito
della classe e in progetti specifici, la valutazione in relazione alla programmazione individualizzata, nonché gli
interventi di assistenza igienica e di base, svolti dal personale ausiliario nell’ambito del plesso scolastico e la
proposta delle risorse professionali da destinare all’assistenza, all’autonomia e alla comunicazione,

- definisce gli strumenti per l'effettivo svolgimento dei percorsi per le competenze trasversali e per
I’orientamento, assicurando la partecipazione dei soggetti coinvolti nel progetto di inclusione,

- € redatto in via provvisoria entro giugno e in via definitiva, di norma, non oltre il mese di ottobre, tenendo conto
degli elementi previsti nel decreto ministeriale applicativo che dovra definire il modello di PEI e le modalita di
assegnazione delle misure di sostegno; & redatto a partire dalla scuola dell'infanzia ed € aggiornato in presenza
di nuove e sopravvenute condizioni di funzionamento della persona.

Nel passaggio tra i gradi di istruzione, & assicurata l'interlocuzione tra i docenti della scuola di provenienza e
quelli della scuola di destinazione.

Nel caso di trasferimento di iscrizione & garantita I'interlocuzione tra le istituzioni scolastiche interessate ed &
ridefinito sulla base delle eventuali diverse condizioni contestuali della scuola di destinazione,

- € soggetto a verifiche periodiche nel corso dell’anno scolastico al fine di accertare il raggiungimento degli
obiettivi e apportare eventuali modifiche ed integrazioni.

PROGETTO INDIVIDUALE (d.lgs. 66/17, art. 6)

Il quarto e ultimo documento previsto dalla documentazione individuale per I'inclusione € il Progetto Individuale.

Questo documento € redatto dal competente Ente Locale (Comune di residenza dell’alunno/a) d’intesa con la
competente ATS (Agenzia di Tutela della Salute) o ASST (Azienda Socio Sanitaria Territoriale) sulla base del
Profilo di funzionamento:

- su richiesta e con la collaborazione dei genitori (o di chi ne esercita la responsabilita),

- con la partecipazione di un rappresentante dell’Istituzione Scolastica interessata.

Il Progetto Individuale secondo I'art.14, c.2 della Legge 328/2000 comprende:

- ’Accertamento della disabilita,
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- il Profilo di Funzionamento,

- le prestazioni di cura e di riabilitazione a carico del Servizio sanitario nazionale,

- il Piano Educativo Individualizzato a cura delle scuole,

- i servizi alla persona cui provvede il Comune in forma diretta o accreditata, con particolare riferimento al
recupero e all’'integrazione sociale,

- le misure economiche necessarie per il superamento di condizioni di poverta, emarginazione ed esclusione
sociale,

- le potenzialita e gli eventuali sostegni per il nucleo familiare.

Il nuovo Accertamento della disabilita, il Profilo di Funzionamento, il PEI e il Progetto Individuale decorrono dal
1° settembre 2019, mentre gli effetti delle nuove misure di individuazione e assegnazione delle misure di
sostegno (art. 10 del Decreto Lgs. 66/2017, corretto dal D. Lgs. 96/2019) verranno prodotti dall’anno scolastico
2020-2021.

Accertamento della condizione di disabilita in eta evolutiva ai fini dell’'inclusione scolastica -> richiesto dalla
famiglia (o il tutore o 'amministratore di sostegno) -> di competenza dell'INPS.

Certificato medico diagnostico-funzionale -> richiesto dalla famiglia (o il tutore o I'amministratore di sostegno) ->
di competenza delle ATS (Agenzie di Tutela della Salute) o delle ASST (Aziende Socio Sanitarie Territoriali).
Profilo di funzionamento -> richiesto dalla famiglia (o il tutore o 'amministratore di sostegno) -> di competenza
dell'Unita di valutazione multidisciplinare (SSN).

P.E.l. Piano Educativo Individualizzato -> richiesto dal Dirigente scolastico -> di competenza del Gruppo di
lavoro operativo (GLO).

Progetto Individuale (L.328/2000 art.14) -> richiesto dalla famiglia -> di competenza del Comune di residenza.

INDIVIDUAZIONE E L’ASSEGNAZIONE DELLE MISURE DI SOSTEGNO alla luce della nuova normativa
(D.Lgs. 66/17, art. 10, corretto e integrato dal D. Lgs. 96/2019)

1) In attuazione di quanto previsto dall'articolo 15, commi 4 e 5, della legge 5 febbraio 1992, n. 104, come
modificato dal Decreto 66/2017, corretto e integrato dal Decreto 96/2019, il Dirigente Scolastico, sulla base del
PEI di ciascun alunno, raccolte le osservazioni e i pareri del GLI /Gruppo di Lavoro per I'Inclusione a livello di
Istituto), sentito il GIT (Gruppo per I'lnclusione Territoriale), tenendo conto delle risorse didattiche, strumentali,
strutturali presenti nella scuola, nonché della presenza di altre misure di sostegno, al fine di realizzare un
ambiente di apprendimento favorevole allo sviluppo dell’autonomia delle bambine e dei bambini, delle alunne e
degli alunni, delle studentesse e degli studenti con accertata condizione di disabilita in eta evolutiva ai fini
dell’inclusione scolastica, invia all’ufficio scolastico regionale la richiesta complessiva dei posti di sostegno.

2) L'ufficio scolastico regionale assegna le risorse nell'ambito di quelle dell'organico dell’autonomia per i posti di
sostegno.

3) Il dirigente scolastico, in tempo utile per I'ordinario avvio dell’anno scolastico, trasmette, sulla base dei PEI,
la richiesta complessiva delle misure di sostegno ulteriori rispetto a quelle didattiche agli Enti preposti, i quali,
relativamente all’assegnazione di dette misure, attribuiscono le risorse complessive secondo le modalita
attuative e gli standard qualitativi dei servizi per I'inclusione scolastica a carico degli Enti Locali (assistenza per

'autonomia e la comunicazione, trasporto, accessibilita dei sussidi didattici, degli strumenti tecnologici e
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digitali) previsti nell'accordo che dovrebbe stipulato in sede di Conferenza Unificata entro due mesi dall’entrata
in vigore del Decreto sull’inclusione scolastica, rivisto e integrato dal D.Lgs 96/2019.

Il GIT, Gruppo per I'Inclusione Territoriale, costituito in ogni ambito territoriale e composto da personale
docente esperto nell’ambito dell’inclusione, presieduto da un dirigente scolastico o tecnico, nominato con
Decreto del Direttore generale dell’Ufficio Scolastico Regionale, & chiamato ad esprimere parere conforme o
difforme sulla richiesta inviata dal Dirigente Scolastico.

Notevolmente ridimensionato nelle sue prerogative rispetto alla prima versione del decreto-inclusione, sembra -
nelle correzioni al Decreto contenute nel D.Lgs 96/2019 - che vedra il suo ruolo circoscritto alla fornitura di
pareri e consulenze in tema di inclusione, con ulteriori compiti che saranno solo precisati in un Decreto MIUR-
Ministero Economia.

Sta di fatto che il GIT era e rimane 'unico Gruppo per l'inclusione per il cui funzionamento il Decreto Inclusione
stanzia risorse economiche (5,04 milioni per il 2019 e 15,11 milioni annui a decorrere dal 2020).

La certificazione di alunno con disabilita in Lombardialn Lombardia le operazioni di individuazione e
accompagnamento dell’alunno con disabilita ai fini dell'integrazione scolastica sono state affidate sin dal 2007 a
un collegio separato dalle Commissioni sia di invalidita, sia di handicap sia della Legge 68, con due successive
Delibere di Giunta Regionale (DGR 3449/2006 e 2185/2011) attuative del DPCM 185/2006 (“Regolamento
recante modalita e criteri per I'individuazione dell’alunno come soggetto in situazione di disabilita, ai sensi
dell’art.35, comma 7 della legge 27 dicembre 2002, n. 289”).

Il collegio che accerta la condizione di disabilitd per I'integrazione scolastica & attualmente composto in
Lombardia da un neuropsichiatria infantile, da uno psicologo e da un operatore sociale, € in capo all’Azienda
Sanitaria (ora ATS) e non prevede ancora la partecipazione di un medico Inps, (che sarebbe obbligatoria dal
2011 ai sensi dell’art. 19, comma 11 della Legge 111/2011).

Le modifiche introdotte dal D.Lgs 66/2017 dovrebbero garantire un’omogeneizzazione su scala nazionale
dell’iter di accertamento di alunno in situazione di disabilita, diversificato in diverse procedure regionali a

seguito delle modifiche costituzionali intervenute con la legge costituzionale 3/2001.

Interventi Specifici per I'inclusione scolastica (dalle linee guida Regione Lombardia - Delibera N° X1/ 1682)

a) Assistenza alla comunicazione per studenti con disabilita visiva

L’assistente alla comunicazione per studenti con disabilita visiva, in particolare, svolge le seguenti attivita:

- condivide e sostiene la metodologia per le attivita scolastiche demandate a casa;

- favorisce lo sviluppo dell’autonomia personale nello studio e nella gestione di sé;

- supporta lo studente nel processo di conoscenza dell’ambiente;

- condivide con la famiglia il processo di crescita e autonomia globale dello studente nell’ambito delle attivita
didattiche;

- si rapporta con il tiflologo di riferimento per le diverse attivita in essere;

- si pone come mediatore attivo nel favorire I'approccio e la conoscenza di informazioni, materiali e documenti,
non immediatamente o poco fruibili dalla persona con disabilita visiva;

- prepara materiali, quando necessario, di uso immediato per situazioni di studio contingenti;

- si raccorda con gli enti erogatori scolastici, il tiflologo e la famiglia;
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- collabora con il personale docente e non docente della scuola.

L’assistente alla comunicazione svolge il servizio per un numero minimo di 3 ore settimanali, a meno che non vi
sia esplicita e motivata rinuncia da parte della famiglia, riportata nel Piano Individuale sottoscritto dalla stessa, e
per un numero massimo di 10 ore settimanali.

b) Consulenza tiflologica

La consulenza tiflologica deve essere sempre prevista in ogni Piano Individuale come intervento di carattere
pedagogico, didattico e informatico; ha I'obiettivo di offrire a tutte le figure coinvolte nel processo educativo
dello studente con disabilita visiva (studente, scuola e famiglia) la possibilita di individuare e acquisire
metodologie e criteri didattici e operativi atti a favorirne un efficace percorso educativo e di apprendimento,
sviluppando al meglio le proprie possibilita.

L’intervento di consulenza tiflologica € condotto dal tiflologo, pedagogista specializzato nelle aree educative che
svolge una funzione operativa di confronto con gli insegnanti per il trasferimento delle indicazioni curricolari
all’effettiva potenzialita di apprendimento dello studente con disabilita visiva.

A tal fine, traduce e adatta la didattica, comune a tutti gli allievi, in tiflodidattica, comune a tutti e all’allievo che
non vede.ll tiflologo svolge una funzione operativa di confronto con gli insegnanti per il trasferimento delle
indicazioni curricolari alla effettiva potenzialita di apprendimento dell’allievo con disabilita visiva.

Il tiflologo, partendo dalla diagnosi funzionale, dal piano dinamico funzionale e dall’osservazione dello studente,
svolge le seguenti funzioni:

- fornisce indicazioni utili e coerenti alla definizione del PEI;

- interviene con indicazioni/suggerimenti metodologici didattici e operativi nella conduzione delle attivita
scolastiche volte a favorire lo sviluppo degli apprendimenti dello studente;

- fornisce supporti, materiali e sussidi tiflodidattici coerenti con il percorso della scuola e dello studente;

- introduce e sviluppa il percorso formativo dello studente in ambiente tecnologico (tifloinformatico) per i diversi
gradi della scuola, in relazione al relativo livello di istruzione;

- fornisce indicazioni, suggerimenti e consigli alla famiglia dello studente.

Servizio di consulenza tiflologica

Ordine/scuola -> numero minimo e massimo ore per anno scolastico:

Infanzia -> 16 - 32

Primaria -> 16 - 32

Secondaria | grado -> 16 - 32

Secondaria Il grado -> 12 - 28

Agli studenti che, al termine dell’anno scolastico, sostengono I'esame di Stato dei percorsi di istruzione o
I'esame di qualifica o diploma dei percorsi ordinamentali di istruzione e formazione professionale pud essere
riconosciuto un monte ore aggiuntivo, fino ad un massimo di 4 ore (fermo restando il tetto massimo del Pl pari a
€ 6.300. 0 € 7.500).

Fornitura di materiale didattico speciale e dei libri di testoSi precisa che a carico dei servizi a supporto
dell’inclusione scolastica non possono essere inclusi materiali e strumenti acquisibili attraverso altri contributi

Regionali o ausili a carico del Fondo sanitario (ad es. nomenclatore tariffario).
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Il servizio, & destinato a studenti con disabilita visiva e uditiva che frequentano la scuola dell’Infanzia, gli istituti
scolastici di primo e secondo ciclo e formativi e consiste nella fornitura di materiale didattico speciale e dei libri
di testo in base al percorso scolastico e ai bisogni individuali dello studente, come di seguito specificato per gli
studenti non vedenti/ipovedenti:

- materiale (tiflo) didattico a caratteri ingranditi a favore di studenti con disabilita visiva, specifico per studenti
ipovedenti e realizzato secondo criteri individuati in collaborazione con il tiflologo;

- libri di testo scolastici elaborati secondo criteri tiflodidattici ed efficaci nella loro fruibilita in braille, a caratteri
ingranditi e su supporto informatico (se in registrazione vocale, realizzati in modalita Daisy).

L’importo massimo riconoscibile & pari a € 1.500,00 per gli alunni della scuola dell’infanzia e di € 2.500,00 per
gli studenti della scuola primaria, secondaria di primo e secondo ciclo e per gli studenti dei percorsi di istruzione
e formazione professionale.

Agli studenti non vedenti/ipovedenti, salvo impedimenti oggettivi personali riscontrati dal tiflologo, nei modi e nei
tempi confacenti allo sviluppo cognitivo e al percorso formativo dello studente, deve essere insegnato I'uso del
sistema di letto/scrittura Braille.

Per gli studenti ipovedenti I'uso delle fotocopie ingrandite deve essere limitato a sporadiche occasioni, dovute a
necessita impreviste, urgenti, o dettate da particolari situazioni didattiche non preventivamente programmabili

in tempo utile a consentire la preparazione di materiale ingrandito e fruibile da computer o da stampa.

NOTA: Il Decreto Interministeriale 29 dicembre 2020, n. 182 definisce le nuove modalita per I'assegnazione
delle misure di sostegno, previste dal decreto legislativo 66/2017, e i modelli di piano educativo individualizzato

(PEI), da adottare da parte delle istituzioni scolastiche: https:/www.istruzione.it/inclusione-e-nuovo-pei/
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Appendice llI

TRASPORTI IN LOMBARDIA

lo Viaggio Ovunque in Lombardia Agevolata' ( [VOL Agevolata ) &€ un abbonamento annuale a tariffa agevolata
che consente di viaggiare sui servizi di trasporto pubblico della Lombardia (autobus urbani e interurbani, tram,
metropolitana, treni suburbani e regionali in seconda classe, funivie, funicolari, servizi di navigazione del lago
d’Iseo) e di accedere ai varchi metropolitani e ferroviari.

L’abbonamento non ¢ valido per i treni Intercity e di categoria superiore (ad es. Frecciarossa, Frecciabianca,
Frecciargento, ltalo Treno), la metropolitana leggera per I'Ospedale San Raffaele di Milano, le funivie turistiche
e sciistiche, i servizi autobus di collegamento con gli aeroporti (vale pero sulla linea ATM urbana 73 e X73 e
sulla Linea 1 ATB da Bergamo a Orio al Serio) e sono esclusi i servizi ferroviari di 1a classe, i servizi di Gran
Turismo, i servizi di navigazione sui laghi di Como, Garda e Maggiore, i servizi a chiamata non classificati di
trasporto pubblico locale.

E possibile viaggiare anche in 2a classe sui treni di tipo FrecciaBianca, InterCity, EuroCity, InterCityNight,
EuroCityNight, su tutti i Malpensa Express e in 1a classe sui treni regionali della Lombardia solo in abbinamento
alla CartaPlus Lombardia annuale (in vendita presso le biglietterie ferroviarie).

L'abbonamento IVOL Agevolata va richiesto a Regione Lombardia.

Gli uffici regionali a seguito di esito positivo dell’istruttoria, invieranno a domicilio un bollettino postale
precompilato e nominativo da pagare in un'unica soluzione esclusivamente presso gli uffici di Poste ltaliane
SpA.

Dopo il pagamento del bollettino il richiedente ricevera a domicilio la tessera elettronica gia attiva e pronta per
essere utilizzata.

In attesa della consegna della tessera elettronica si potra viaggiare facendosi aprire tornelli e varchi dal
personale delle aziende di trasporto.

Possono richiedere I'abbonamento IVOL Agevolata i cittadini residenti in Lombardia in possesso dei seguenti
requisiti per tipologia di agevolazione:

1/ fascia - € 10,00 annuali:

- Invalido/a di guerra dalla 1* alla 5" categoria,

- Invalido/a per causa di servizio dalla 1* alla 5 categoria,

- Deportato/a nei campi di sterminio nazisti con invalidita dalla 1* alla 5* categoria, oppure deportato/a nei
campi di sterminio nazisti con invalidita civile non inferiore al 67%,

- Invalido/a a causa di atti di terrorismo o vittima della criminalitd organizzata dalla 1* alla 5" categoria o
corrispondente percentuale di menomazione della capacita lavorativa,

- Privo/a di vista per cecita totale/parziale,

- Ipovedente grave con grado di invalidita civile derivante da residuo visivo non superiore a1/10 in entrambi gli
occhi,

- Sordo/a,

- Invalido/a civile al 100%,

- Minore invalido,

- Invalido/a del lavoro con grado di menomazione dell’integrita psico fisica non inferiore al 60% o riduzione
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dell’attitudine al lavoro/capacita lavorativa non inferiore all’80 (Verbale INAIL),

- Vittima del dovere con invalidita permanente non inferiore all'80%,

- Cittadino/a italiano/a riconosciuto/a profugo/a da territori esteri in seguito a situazioni di carattere generale che
hanno determinato lo stato di necessita al rimpatrio, che versa in stato di bisogno,

2" fascia - € 80,00 annuali:

- Invalido/a di guerra dalla 6" alla 8" categoria, con ISEE fino a 16.500 euro,

- Invalido/a per causa di servizio dalla 6” alla 8" categoria, con ISEE fino a 16.500 euro,

- Invalido/a per causa di atti di terrorismo o vittima della criminalita organizzata dalla 6" alla 8" categoria o
corrispondente percentuale di menomazione della capacita lavorativa, con ISEE fino a 16.500 euro,

- Invalido/a civile dal 67% al 99%, con ISEE fino a 16.500 euro,

- Invalido/a del lavoro con grado di menomazione dell’integrita psico fisica dal 50% al 59% o riduzione
dell’attitudine al lavoro/capacita lavorativa dal 67% al 79% (Verbale INAIL) con ISEE fino a 16.500 euro,

- Persona di eta superiore ai sessantacinque anni, con ISEE fino a 12.500 euro.

TESSERA IVOL CON ACCOMPAGNATORE

L’abbonamento IVOL agevolata pud essere rilasciato con diritto all’accompagnatore (1 o 2" fascia), nei
seguenti casi:

- 100% di invalidita con necessita di assistenza continua certificata dal’ASL/INPS,

- minori, con qualunque grado di invalidita o indennita di frequenza (L. 289/90),

- privo/a di vista per cecita totale o parziale o ipovedenti gravi,

- grado di invalidita dal 67% al 99% con condizione di gravita: in questo caso & necessario essere in possesso
del certificato L. 104 art. 3, comma 3 "portatore di handicap con ridotte o impedite capacita motorie
permanenti".

L'art. 3 comma 1 della L. 104/92, "persona con handicap senza connotazione di gravita", invece, non e

sufficiente ai fini del riconoscimento dell'accompagnatore per I'agevolazione trasporti.
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Appendice IV

| PERMESSI LAVORATIVI L.104/92 E IL CERTIFICATO DI HANDICAP

La legge disciplina le agevolazioni riconosciute ai lavoratori affetti da disabilita grave e ai familiari che assistono
una persona con handicap in situazione di gravita.

Tra queste agevolazioni c’¢ la possibilita - concessa sia al lavoratore a cui € stata riconosciuta la legge che ai
familiari che danno assistenza a un portatore di handicap - di fare richiesta al proprio datore di lavoro di giorni
di permesso retribuiti € coperti da contribuzione figurativa, cioé dai versamenti utili per il raggiungimento del
diritto alla pensione.

La condizione prioritaria ed essenziale per accedere ai permessi lavorativi & che il disabile sia in possesso della
certificazione di handicap con connotazione di gravita (articolo 3, comma 3, della Legge 104/1992).

Il certificato di handicap viene rilasciato da un’apposita Commissione operante presso ogni ATS o ASST e non
va confuso con I'attestazione di invalidita (sia civile, che di servizio, del lavoro o di guerra).

Il lavoratore disabile deve essere in possesso del certificato di handicap con connotazione di gravita rilasciato
dalla Commissione della ATS o ASST.

Non sono ammessi altri certificati di invalidita.

| lavoratori disabili, in possesso del certificato di handicap (articolo 3, comma 3 della Legge 104/1992), con
connotazione di gravita, possono richiedere due tipi di permessi: un permesso pari a due ore giornaliere,
oppure tre giorni di permesso mensile; i due tipi di permesso non sono fra loro cumulabili,La Circolare INPS n.
13 del 6 Dicembre 2010 del Dipartimento della Funzione Pubblica, al punto 7 (n. 133/2000 - punto 1) ammette
che la variazione da fruizione a ore a fruizione in giornate e viceversa possa essere eccezionalmente
consentita, anche nell'ambito di ciascun mese, nel caso in cui sopraggiungano esigenze improvvise, non
prevedibili all'atto della richiesta di permessi, esigenze che, peraltro, devono essere opportunamente
documentate dal lavoratore.

Salvo dimostrate situazioni di urgenza, per la fruizione dei permessi, I'interessato dovra comunicare al dirigente
competente le assenze dal servizio con congruo anticipo, se possibile con riferimento all’'intero arco temporale
del mese, al fine di consentire la migliore organizzazione dell’attivita amministrativa.

Sempre per far luce sulle disposizioni in merito a comunicazione e preavviso per i permessi L. 104,
I’Associazione Nazionale Cooperative di Consumatori ha avanzato direttamente al Ministero del Lavoro una
istanza di interpello - n. 3/2010 - con I'obiettivo di conoscere il parere della Direzione generale sui permessi
previsti dall’art. 33, L. n. 104/1992.

Il datore pud richiedere una programmazione dei permessi, verosimilmente a cadenza settimanale o mensile,
laddove ricorrano le seguenti condizioni:

- il lavoratore che assiste il disabile sia in grado di individuare preventivamente le giornate di assenza;

- la programmazione non comprometta il diritto del disabile ad una effettiva assistenza;

- vengano seguiti criteri quanto piu possibile condivisi con i lavoratori o con le loro rappresentanze;

- la predeterminazione di tali criteri garantisca il mantenimento della capacita produttiva dell'impresa e non ne
comprometta, come detto, il buon andamento.

Naturalmente tutto cid in considerazione del fatto che deve essere sempre data la possibilita al dipendente di

modificare la giornata programmata per usufruire del permesso, poiché le esigenze di assistenza e tutela del
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disabile sono da considerarsi prevalenti e prioritarie rispetto alle esigenze imprenditoriali del datore.
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Appendice V

LE AGEVOLAZIONI IRPEF PER SPESE SANITARIE E MEZZI DI AUSILIO

LE SPESE DETRAIBILI DALL'IRPEF

Veicoli

- detrazione Irpef del 19% della spesa sostenuta per I'acquisto

- lva agevolata al 4% sull’acquisto

- esenzione dal bollo auto

- esenzione dall'imposta di trascrizione sui passaggi di proprieta

Chi ne ha diritto: non vedenti, definiti come le persone colpite da cecita assoluta o che hanno un residuo visivo
non superiore a un decimo a entrambi gli occhi con eventuale correzione.

Gli articoli 2, 3 e 4 della legge n. 138/2001 individuano esattamente le varie categorie di non vedenti, fornendo

la definizione di ciechi totali, parziali e ipovedenti gravi.

Altri mezzi di ausilio e sussidi tecnici e informatici

- detrazione Irpef del 19% della spesa sostenuta per i sussidi tecnici e informatici

- lva agevolata al 4% per I'acquisto dei sussidi tecnici e informatici

- detrazioni delle spese di acquisto e di mantenimento del cane guida per i non vedenti

- detrazione Irpef del 19% delle spese sostenute per i servizi di interpretariato dei SordiAssistenza personale

- deduzione dal reddito complessivo degli oneri contributivi (fino all'importo massimo di 1.549,37 euro) versati
per gli addetti ai servizi domestici e all’assistenza personale o familiare

- detrazione Irpef del 19% delle spese sostenute per gli addetti all’assistenza personale, da calcolare su un

importo massimo di 2.100 euro, a condizione che il reddito del contribuente non sia superiore a 40.000 euro.

Per determinate spese sanitarie e per I'acquisto di mezzi di ausilio € riconosciuta una detrazione dall’lrpef del
19%.

In particolare, possono essere detratte dall'imposta, per la parte eccedente I'importo di 129,11 euro, le spese
sanitarie specialistiche (ad es. analisi, prestazioni chirurgiche e specialistiche).

Sono invece ammesse integralmente alla detrazione del 19%, senza togliere la franchigia di 129,11 euro, le
spese sostenute per:

- il trasporto in ambulanza del disabile (le prestazioni specialistiche effettuate durante il trasporto rientrano,
invece, tra le spese sanitarie e possono essere detratte, come detto sopra, solo per la parte eccedente i 129,11
euro)

- 'acquisto di poltrone per inabili e minorati non deambulanti e di apparecchi per il contenimento di fratture,
ernie e per la correzione dei difetti della colonna vertebrale

- "acquisto di arti artificiali per la deambulazione

- la costruzione di rampe per I'eliminazione di barriere architettoniche esterne e interne alle abitazioni.

Per queste spese la detrazione del 19% non ¢ fruibile contemporaneamente all’agevolazione prevista per gli

interventi di ristrutturazione edilizia, ma solo sull’eventuale eccedenza della quota di spesa per la quale € stata
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- Sito web Agenzia delle Entrate - Agevolazioni per le persone con disabilità

richiesta quest’ultima agevolazione

- 'adattamento dell’ascensore per renderlo idoneo a contenere la carrozzella

- 'acquisto di sussidi tecnici e informatici rivolti a facilitare I'autosufficienza e le possibilita di integrazione dei
portatori di handicap (riconosciuti tali ai sensi dell’articolo 3 della legge n. 104 del 1992).

Sono tali ad es. le spese sostenute per I'acquisto di fax, modem, computer, telefono a viva voce, schermo a
tocco, tastiera espansa, i mezzi necessari all’accompagnamento, alla deambulazione e al sollevamento dei
disabili.

Anche per le spese per i servizi di interpretariato sostenute dai sordi (riconosciuti tali in base alla legge n. 381
del 26 maggio 1970) & prevista la detrazione del 19%, purché si possiedano le certificazioni fiscali rilasciate dai
fornitori dei servizi di interpretariato.

E importante conservare tutte le certificazioni e i documenti di spesa, in quanto potrebbero essere richiesti dagli
uffici dell’ Agenzia delle Entrate.

In particolare:

- per le protesi, oltre alle relative fatture (ricevute o quietanze), & necessario procurarsi e conservare la
prescrizione del medico curante, salvo che si tratti di attivitd svolte, in base alla specifica disciplina, da
esercenti arti ausiliarie della professione sanitaria abilitati a intrattenere rapporti diretti con il paziente.

In questo caso, se la fattura non viene rilasciata direttamente dall’esercente I'arte ausiliaria, questi deve
attestare sul documento di spesa di aver eseguito la prestazione.

In alternativa alla prescrizione medica, a richiesta degli uffici dell’Agenzia delle Entrate, il contribuente pud
presentare un’autocertificazione (anche con sottoscrizione non autenticata, se accompagnata da una copia del
documento di identita).

La dichiarazione va conservata insieme al documento di spesa e deve attestare la necessita della protesi (per il
contribuente o per il familiare a carico) e il motivo per la quale € stata acquistata

- per i sussidi tecnici e informatici, oltre alla fattura (ricevuta o quietanza), occorre acquisire e conservare una
certificazione del medico curante che attesti che quel sussidio serve per facilitare I'autosufficienza e la
possibilita di integrazione della persona disabile

- per documentare I'acquisto di farmaci, I'unica prova € costituita dallo “scontrino parlante”, che deve indicare la
natura (farmaco o medicinale), il numero di autorizzazione all’immissione.

Le altre agevolazioni per i non vedentiDetrazione dall’'lrpef del 19% delle spese sostenute per I'acquisto del
cane guida: la detrazione spetta una sola volta in un periodo di quattro anni, salvo i casi di perdita dell’animale,
e pud essere calcolata sull'intero ammontare del costo sostenuto (circolaredel’Agenzia delle Entrate n.
238/2000).

La detrazione ¢ fruibile dal disabile o dal familiare di cui il non vedente & fiscalmente a carico e pud essere
utilizzata, a scelta del contribuente, in unica soluzione o in quattro quote annuali di pari importo.

La detrazione per il mantenimento del cane spetta senza che sia necessario documentare [effettivo
sostenimento della spesa.

Essa & pari a 516,46 euro fino al periodo d’imposta 2018.

Dal 2019 la detrazione é elevata a 1.000 euro, nei limiti di spesa di 510.000 euro per I'anno 2020 e di 290.000
euro annui a decorrere dall’anno 2021 (comma 27 della legge 145/2018).
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Al familiare del non vedente non & invece consentita la detrazione forfetaria anche se il non vedente & da
considerare a carico del familiare stesso.

L’applicazione dell’aliquota Iva del 4% ¢& prevista per I'acquisto di particolari prodotti editoriali destinati ad
essere utilizzati da non vedenti o ipovedenti, anche se non acquistati direttamente da loro: giornali e notiziari,
quotidiani, libri, periodici, ad esclusione dei giornali e dei periodici pornografici e dei cataloghi diversi da quelli
di informazione libraria, realizzati sia in scrittura braille sia su supporti audiomagnetici.

L’agevolazione si estende alle prestazioni di composizione, legatoria e stampa dei prodotti editoriali, alle
prestazioni di montaggio e duplicazione degli stessi, anche se realizzati in scrittura braille e su supporti

audiomagnetici.
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