
105

© 2025 Pneumologia Pediatrica. Published by EDRA SpA. All rights reserved. 1 0 5

Vol. 25(100), 105-111, 2025

PAROLE CHIAVE
Transizione; malattie 
neuromuscolari; continuità 
assistenziale; adolescenti.

KEY WORDS
Transition; neuromuscular 
disorders; continuity of care; 
adolescents.

REVISIONE

La transizione dei pazienti con malattie 
neuromuscolari dall’età pediatrica 
all’età adulta: criticità, modelli 
organizzativi e prospettive future
The transition of patients with neuromuscular 
diseases from pediatric age to adulthood:  
critical issues, organizational models,  
and future prospects
Rosamaria Terracciano 1, §, Valentina Tranchino 2, §, Alessandro Onofri 3, *, 
Annalisa Allegorico 4, #, Maria Giovanna Paglietti 3, #

* CORRISPONDENZA:
alessandro.onofri@opbg.net

RIASSUNTO
I progressi nella gestione delle malattie neuromuscolari (NMD) hanno aumentato 
significativamente la sopravvivenza dei pazienti rendendo la transizione dall’as-
sistenza pediatrica a quella dell’adulto un momento cruciale. Tuttavia, la transi-
zione rimane un processo complesso, con rischi di frammentazione assisten-
ziale e conseguenze cliniche, psicologiche e sociali. Questo articolo analizza le 
criticità più rilevanti, i modelli organizzativi e le prospettive future, sulla base di 
studi osservazionali, linee guida e documenti di consenso pubblicati negli ultimi 
anni. Buone pratiche comprendono l’attivazione di cliniche di transizione multi-
disciplinari, la nomina di figure di coordinamento, l’uso di strumenti di readiness 
e l’integrazione della telemedicina. La definizione di linee guida nazionali e in-
ternazionali e l’adozione di modelli centrati sul paziente rappresentano obiettivi 
prioritari per il futuro.

ABSTRACT
Advances in the management of neuromuscular disorders (NMD) have signifi-
cantly improved survival. Consequently, the transition from pediatric to adult care 
has become a critical process to ensure continuity of care, quality of life, and pre-
vention of complications. However, transition remains complex and often poorly 
structured, with risks of care disruption and clinical, psychological, and social 
consequences. This review analyzes the main challenges, organizational mod-
els, and future perspectives based on recent studies, guidelines, and consensus 
documents. Barriers include the lack of formalized protocols, insufficient commu-
nication between pediatric and adult teams, and limited attention to psychosocial 
aspects. Best practices involve multidisciplinary transition clinics, designation of 
transition coordinators, use of readiness tools, and integration of telemedicine. 
Developing national and international guidelines and implementing patient-cen-
tered models are future priorities.
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INTRODUZIONE
Negli ultimi decenni, i progressi negli standard di cura 
e l’avvento di terapie genetiche e molecolari hanno si-
gnificativamente aumentato l’aspettativa di vita dei pa-
zienti affetti da malattie neuromuscolari (NMD) (1). Que-
sto risultato, se da un lato rappresenta un traguardo cli-
nico rilevante, dall’altro rende indispensabile una pia-
nificazione strutturata della transizione dall’assistenza 
pediatrica a quella dell’adulto, fase cruciale per garan-
tire continuità assistenziale, qualità di vita e prevenzio-
ne delle complicanze.
Secondo Blum (1), la transizione rappresenta un pas-
saggio programmato da un modello di cura centrato sul 
bambino e sulla famiglia a uno focalizzato sui bisogni 
clinici, psicologici e sociali dell’adulto. Si tratta quindi di 
un processo graduale e multidimensionale, che deve 
integrare aspetti clinici, educativi e psicosociali, coin-
volgendo attivamente paziente e caregiver (2, 3). Un 
percorso non adeguatamente pianificato può determi-
nare interruzione delle cure con e peggioramento pro-
gnostico (2-4).
L’esperienza maturata in altre patologie croniche offre 
esempi utili per strutturare percorsi più efficaci. La fi-
brosi cistica (FC) rappresenta un modello paradigma-
tico di malattia multisistemica: è una condizione gene-
tica, progressiva e a coinvolgimento multiorgano, nella 
quale il declino funzionale diventa particolarmente evi-
dente proprio nella giovane età adulta, nonostante l’im-
patto positivo delle nuove terapie modulatorie sulla tra-
iettoria di malattia (5).
Il diabete mellito di tipo 1 (DM1), al contrario, rappresen-
ta un esempio di malattia prevalentemente “mono-orga-
no”, per la quale esiste già una corrispondenza ben de-
finita tra specialisti pediatrici e dell’adulto (6).
Questi due esempi mettono in evidenza come la com-
plessità multisistemica e la variabilità del quadro clini-
co influenzino profondamente il processo di transizione: 
mentre patologie come FC richiedono modelli articola-
ti e multidisciplinari, condizioni come DM1 evidenziano 
come la transizione possa essere più lineare. Tale con-
fronto sottolinea ulteriormente la necessità di percorsi 
specifici e formalizzati per le malattie neuromuscolari, 
caratterizzate da elevata complessità assistenziale e 
marcata eterogeneità fenotipica.
Le NMD costituiscono infatti un gruppo di patologie ge-
netiche e non genetiche che colpiscono motoneurone, 
nervo periferico, giunzione neuromuscolare o musco-
lo, determinando una progressiva compromissione della 
funzionalità motoria e un impatto significativo su quali-
tà di vita e sopravvivenza (1-3). Le innovazioni diagno-
stiche, l’impiego sempre più diffuso della ventilazione 

non invasive (NIV) e l’introduzione di terapie avanzate 
hanno modificato la storia naturale di molte condizioni, 
consentendo ai pazienti di raggiungere l’età adulta con 
bisogni assistenziali complessi (7, 8). Tuttavia, la tra-
iettoria clinica rimane spesso caratterizzata da comor-
bidità respiratorie, cardiologiche e metaboliche che ri-
chiedono monitoraggio continuo e coordinamento as-
sistenziale (3, 7, 8).
Nonostante l’importanza del tema, la letteratura eviden-
zia ancora carenze nella standardizzazione dei percorsi 
di transizione per le NMD. Gap organizzativi, mancan-
za di protocolli condivisi e variabilità nell’accesso a figu-
re specializzate rappresentano ostacoli rilevanti (5, 6). 
Inoltre, aspetti educativi e psicologici rimangono spesso 
sottovalutati, nonostante l’adolescenza rappresenti una 
fase critica per l’acquisizione di autonomia, l’inclusione 
scolastica e lavorativa e la gestione delle relazioni sociali.
Alla luce della complessità clinica e psicosociale delle 
NMD, emerge quindi la necessità di modelli di transi-
zione dedicati, basati su un approccio multidisciplina-
re strutturato, su una comunicazione efficace tra team 
pediatrici e dell’adulto e sull’utilizzo di strumenti di re-
adiness validati.

OBIETTIVO DELLA REVISIONE
Analizzare criticità, modelli organizzativi e prospettive 
future relative alla transizione dei pazienti con malattie 
neuromuscolari, sulla base delle evidenze e delle rac-
comandazioni più recenti.

DATI SALIENTI EMERSI DAGLI STUDI 
CONSIDERATI
Criticità nella transizione dei pazienti con NMD
Sul piano organizzativo, la transizione è spesso osta-
colata da discontinuità assistenziale, mancanza di per-
corsi formalizzati e carenza di figure professionali dedi-
cate, come i case manager o i coordinatori della transi-
zione. Tali lacune possono generare ritardi nella presa 
in carico, frammentazione delle cure e inefficienze nel-
la gestione multidisciplinare. Dal punto di vista psico-
sociale l’adattamento a una maggiore autonomia nel-
la gestione della malattia, la necessità di integrazione 
scolastica e lavorativa richiedono supporto psicologico 
costante e strategie educative mirate (7-9).
Studi condotti dal gruppo del Sick Kids, hanno inoltre 
evidenziato come la transizione possa essere percepi-
ta da pazienti e caregiver come un momento di vulnera-
bilità. In particolare, emergono la difficoltà di assumere 
un ruolo di coordinamento delle cure precedentemen-
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te svolto dal centro pediatrico, l’adattamento alle diffe-
renze nella struttura del follow-up dell’adulto e la ne-
cessità di affrontare decisioni cliniche più complesse e 
potenziali variazioni nei sussidi socio-assistenziali (10).
Inoltre, gli aspetti etici e legali rappresentano una di-
mensione critica nel percorso di transizione. La gestio-
ne del consenso informato richiede un processo dina-
mico di comunicazione che assicuri al paziente e alla 
sua famiglia una piena comprensione delle scelte te-
rapeutiche e delle possibili alternative (3, 9). La tutela 
della capacità decisionale è particolarmente comples-
sa nelle malattie neuromuscolari, dove la progressio-
ne clinica può comportare compromissioni cognitive o 
comunicative che rendono necessario un bilanciamen-
to tra autonomia, rappresentanza familiare e supporto 
multidisciplinare (7, 8, 11).
Un ulteriore aspetto riguarda le disuguaglianze di ac-
cesso ai servizi sanitari: studi multicentrici e internazio-
nali hanno evidenziato come la disponibilità di risorse 
specialistiche, programmi strutturati e figure di coordi-
namento vari significativamente tra Paesi e anche all’in-
terno dello stesso sistema sanitario (9, 12-15). Tali di-
sparità determinano differenze sostanziali nelle oppor-
tunità di ricevere cure adeguate (16, 17). Garantire pari 
opportunità di accesso implica quindi la costruzione di 
percorsi equi, in grado di includere strumenti di valu-
tazione della readiness alla transizione (18), protocolli 
condivisi tra centri pediatrici e adulti (11) e modelli or-
ganizzativi innovativi come quelli sperimentati in con-
testi europei (19) (Tabella 1).
Per una pianificazione efficace del percorso di transi-
zione, è essenziale una presa in carico clinica multidi-
sciplinare (12). Dal punto di vista fisico, occorre consi-
derare la progressione di segni e sintomi caratteristici 
delle malattie neuromuscolari. Nella distrofia muscola-
re di Duchenne (DMD), ad esempio, la debolezza mu-
scolare tende ad accentuarsi con l’età adulta (8). In tale 
contesto, la valutazione riabilitativa multidisciplinare e 
l’adozione di interventi personalizzati rappresentano 
strategie fondamentali per preservare la funzionalità re-
sidua e prevenire complicanze secondarie. Particolare 
attenzione deve essere rivolta al periodo adolescenzia-

le, fase in cui i sintomi possono aggravarsi rapidamen-
te. Il coinvolgimento respiratorio è uno degli aspetti più 
critici, determinato dalla progressiva debolezza dei mu-
scoli respiratori e dalla compromissione dei meccanismi 
di protezione delle vie aeree, con conseguente ipoven-
tilazione, infezioni ricorrenti e difficoltà nell’espettorazio-
ne. L’insufficienza respiratoria cronica, i disturbi respira-
tori del sonno e le complicanze sistemiche rappresenta-
no le principali cause di morbilità e mortalità nei pazien-
ti con malattie neuromuscolari (14, 18). Questo impo-
ne la necessità di una valutazione precoce e di un mo-
nitoraggio costante della funzione respiratoria per pro-
grammare interventi tempestivi, quali ventilazione non 
invasiva (NIV), tecniche di assistenza alla tosse e mi-
sure preventive, eventuale passaggio alla ventilazione 
invasiva (IMV). Numerose evidenze presenti in lettera-
tura hanno dimostrato infatti che una quota significativa 
di pazienti pediatrici con NMD necessita di ventilazione 
a lungo termine (LTV), prevalentemente non invasiva, 
mentre una minoranza richiede ventilazione invasiva. 
Nel tempo, alcuni pazienti possono migliorare fino alla 
sospensione del supporto ventilatorio, altri peggiorano 
necessitando la conversione da NIV a IMV. Tali eviden-
ze richiedono programmi di transizione dinamici e per-
sonalizzati, in grado di adattarsi a scenari clinici varia-
bili. In questo contesto, è essenziale prevedere il mo-
nitoraggio regolare della funzione respiratoria (capaci-
tà vitale, pressioni massime inspiratorie, monitoraggio 
di saturazione e CO2 nel sonno), la rivalutazione perio-
dica delle impostazioni ventilatorie, la gestione tempe-
stiva delle infezioni respiratorie e decisioni condivise 
sull’eventuale indicazione alla tracheostomia. L’imple-
mentazione di protocolli ventilatori specifici rappresen-
ta un elemento imprescindibile per garantire la continu-
ità assistenziale e migliorare la qualità di vita nella fase 
di transizione verso l’età adulta (13).
Un ulteriore elemento cruciale nella pianificazione della 
transizione è la gestione delle emergenze, fattore de-
terminante per la sopravvivenza. A tal fine, è consiglia-
ta la predisposizione di Emergency Cards (ECs), che 
forniscano indicazioni chiare e immediate per garantire 
interventi rapidi e appropriati in situazioni critiche (16).

Tabella 1. Principali criticità della transizione nei pazienti con NMD.

Ambito Criticità
Organizzativo Assenza di protocolli; frammentazione assistenziale
Clinico Interruzione ventilazione; follow-up incompleto
Psicologico Ansia, depressione, scarso supporto
Sociale Carente preparazione a autonomia, scuola, lavoro



1 0 8

PNEUMOLOGIA PEDIATRICA Vol. 25(100), 105-111, 2025

Tra gli strumenti proposti in letteratura per supportare la 
transizione, il Transition Readiness Assessment Que-
stionnaire (TRAQ) si è dimostrato utile per misurare il 
livello di autonomia e la preparazione dei giovani con 
bisogni assistenziali complessi, monitorando i progres-
si nel tempo (19, 20).

Raccomandazioni per una transizione 
efficace
Per realizzare una transizione efficace nei pazienti con 
NMD, è necessario quindi definire una serie di elementi 
chiave che rendano il percorso strutturato e personaliz-
zato. In primo luogo, occorre stabilire l’età di inizio del 
processo, generalmente compresa tra i 12 e i 14 anni, 
per garantire un’adeguata preparazione del paziente e 
della famiglia. È fondamentale identificare il centro di ri-
ferimento per l’assistenza dell’adulto, dotato di compe-
tenze specifiche e risorse tecnologiche adeguate per la 
gestione della complessità clinica tipica di queste pato-
logie. Allo stesso modo, deve essere definito un piano di 
follow-up multidisciplinare, che includa visite periodiche 
programmate e il coinvolgimento di specialisti in neuro-
logia, pneumologia, cardiologia, endocrinologia, nutrizio-
ne, ortopedia, riabilitazione e psicologia, oltre a figure 
dedicate alla presa in carico sociale ed educativa (17).
Un altro punto cruciale riguarda la responsabilità del per-
corso di transizione, che dovrebbe essere affidata a un 
team dedicato o a un case manager, con il compito di 
coordinare gli interventi tra i diversi professionisti coin-
volti. È altresì importante prevedere strumenti operati-
vi come piani terapeutici condivisi, cartelle cliniche ac-
cessibili e documenti di sintesi, per ridurre il rischio di 
interruzioni assistenziali (Tabella 2).

Modelli organizzativi esistenti
La letteratura internazionale identifica diversi modelli or-
ganizzativi finalizzati a facilitare la transizione dei pazienti 
con malattie neuromuscolari dall’assistenza pediatrica a 
quella adulta. I modelli multidisciplinari rappresenta-
no lo standard più consolidato, prevedendo team mul-
tidisciplinari integrati. Questi team lavorano congiunta-
mente, condividendo piani di cura personalizzati e ga-
rantendo continuità assistenziale, riducendo il rischio di 
discontinuità clinica e di peggioramento funzionale (19). 
Le transition clinics costituiscono un’altra strategia ef-
ficace, configurandosi come ambulatori congiunti dove 
il paziente viene seguito sia da specialisti pediatrici sia 
da medici adulti, spesso con incontri condivisi tra team. 
Questo approccio favorisce l’apprendimento gradua-
le del paziente sulla gestione autonoma della malattia 
e consente una valutazione diretta della readiness alla 
transizione (15). Il ruolo del case manager o transi-
tion coordinator è centrale nei percorsi più strutturati: 
questa figura professionale funge da riferimento unico 
per paziente e famiglia, facilitando la comunicazione tra 
specialisti e monitorando l’aderenza ai piani terapeutici.

Esperienze internazionali a confronto
Le esperienze internazionali mostrano approcci diversi 
ma complementari. Ad esempio, in Germania, il modello 
di Essen prevede visite congiunte tra specialisti pedia-
trici e adulti a partire dai 17 anni, l’uso di un “transition 
database” condiviso e incontri trimestrali tra i team per 
ottimizzare il processo di transizione (19).
Negli Stati Uniti, le transition clinics integrate e l’impiego 
di coordinatori dedicati sono ampiamente documentati, 
con evidenze di miglioramento della continuità di cura 

Tabella 2. Raccomandazioni per una transizione efficace.

Ambito Raccomandazioni pratiche
Età di inizio Iniziare il processo di transizione tra i 12 e i 14 anni per garantire preparazione adeguata 

di paziente e famiglia
Approccio 
multidisciplinare

Coinvolgere un team integrato (neurologi, pneumologi, cardiologi, fisiatri, psicologi, 
assistenti sociali, educatori, ecc.) per un follow-up completo e coordinato

Coordinamento Affidare il percorso a un case manager o transition coordinator per facilitare 
comunicazione, monitorare aderenza e coordinare i professionisti

Coinvolgimento 
familiare

Educare e supportare attivamente caregiver; favorire la partecipazione alle scelte 
terapeutiche e la gestione condivisa della malattia

Strumenti operativi Utilizzare strumenti come Emergency Cards, piani terapeutici condivisi, cartelle cliniche
Modelli organizzativi Progettare la transizione come processo flessibile, adattabile all’evoluzione clinica e ai 

bisogni individuali, evitando un trasferimento rigido e isolato;
Favorire visite congiunte pediatra-adulto

Telemedicina Integrare la telemedicina per garantire continuità assistenziale, monitoraggio remoto e 
supporto educativo soprattutto in contesti con difficoltà logistiche o risorse limitate
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e della soddisfazione dei pazienti. Nel Regno Unito e 
nei paesi del Nord Europa, le reti regionali per le ma-
lattie rare favoriscono percorsi integrati, con protocolli 
condivisi tra ospedali pediatrici e adulti e approcci stan-
dardizzati di valutazione della readiness (9).
In Italia, l’implementazione di centri di riferimento per le 
NMD ha permesso di strutturare percorsi di transizione 
sempre più coordinati, seppur non uniformi sul territo-
rio nazionale, che raccomandano la pianificazione pre-
coce della transizione. Il Piano Nazionale sulla Croni-
cità 2016 costituisce la cornice normativa di riferimento 
per le cure transizionali in questi pazienti, mentre il Pro-
getto Nazionale denominato Transitional Care, in fase 
di sperimentazione in alcune Regioni e supportato da 
tutte le maggiori Società Scientifiche italiane, si propo-
ne di effettuare una standardizzazione delle modalità 
di passaggio dalle cure pediatriche a quelle dell’adulto 
nei pazienti affetti da patologie croniche.
Una comparazione tra i diversi modelli organizzativi è 
stata recentemente descritta in letteratura. Il confron-
to tra l’esperienza sul tema della transizione di pazienti 
affetti da NMD dell’Ospedale Pediatrico Bambino Gesù 
(OPBG) di Roma e quella del Royal Brompton Hospi-
tal (RBHT) di Londra ha messo in evidenza differenze 
sostanziali. In Italia, l’assenza di un protocollo forma-
lizzato porta a mantenere i pazienti in carico ai servizi 
pediatrici anche oltre i 18 anni, garantendo un follow-up 
multidisciplinare completo ma senza una reale pianifica-
zione del passaggio ai servizi per adulti. Al contrario, il 
modello britannico si distingue per un percorso struttu-
rato che inizia a 15 anni e prevede tappe progressive 
beneficiando della possibilità di effettuare la transizio-
ne all’interno dello stesso ospedale, riducendo le criti-
cità comunicative tra team. Tuttavia, il modello inglese 
mostra una minore estensione della valutazione multi-
disciplinare rispetto a quello italiano, con focus preva-
lentemente respiratorio e minor coinvolgimento di figu-
re specialistiche non respiratorie (8). Dall’analisi dei due 
approcci emergono punti di forza integrabili: dal model-
lo italiano, la completezza della valutazione multidisci-
plinare; da quello britannico, la formalizzazione del pro-
cesso e la continuità logistica. L’adozione di un modello 
misto, capace di combinare queste caratteristiche, rap-
presenta una strategia prioritaria per garantire una tran-
sizione sicura e strutturata.

Possibili modelli futuri
Un elemento emergente nella gestione della transizio-
ne è rappresentato dalla telemedicina, che si configu-
ra come uno strumento strategico per superare barriere 
logistiche e garantire la continuità assistenziale. Que-

sta modalità permette, inoltre, di mantenere un contat-
to costante con pazienti e caregiver, monitorare l’ade-
renza ai programmi terapeutici, rilevare precocemen-
te segni di deterioramento e fornire supporto educati-
vo su procedure complesse (es. gestione ventilatoria, 
alimentazione enterale). Esperienze riportate in lettera-
tura evidenziano che l’uso della telemedicina, integrato 
in protocolli di transizione strutturati, può migliorare la 
soddisfazione delle famiglie e ridurre il rischio di drop-
out dal follow-up, in particolare nei pazienti con eleva-
ta complessità assistenziale o residenti in aree geogra-
fiche svantaggiate (17, 20).
La transizione verso i servizi per adulti nei pazienti con 
NMD coinvolge inoltre in modo cruciale dimensioni psi-
cosociali, che includono l’autonomia, la partecipazio-
ne sociale, l’inclusione educativa e lavorativa, e il sup-
porto psicologico (9, 11, 15, 21). Studi recenti sottoli-
neano che i programmi di transizione dovrebbero inte-
grare interventi mirati al benessere emotivo e alla sa-
lute mentale, oltre a fornire opportunità di peer support 
e strumenti di empowerment per il paziente e la fami-
glia (11, 21-23). È fondamentale inserire nel percorso 
di transizione screening regolari per depressione, an-
sia e problemi comportamentali, oltre a garantire il coin-
volgimento di psichiatri e psicologi clinici nelle équipe 
multidisciplinari (7). Parallelamente, è essenziale pro-
muovere interventi educativi e sociali volti a sostenere 
obiettivi scolastici e professionali, riducendo il rischio 
di isolamento e favorendo la partecipazione attiva alla 
vita sociale (3, 21).

CONCLUSIONI E NUOVE PROSPETTIVE PER 
IL FUTURO
La transizione dei pazienti con NMD deve essere con-
siderata parte integrante della presa in carico globale. 
È necessario implementare protocolli formalizzati, for-
mare team multidisciplinari e integrare la telemedici-
na per garantire continuità assistenziale. Le prospetti-
ve future includono linee guida nazionali, reti di colla-
borazione tra ospedale e territorio e maggiore attenzio-
ne agli aspetti psicosociali, per favorire l’autonomia del 
paziente e supportare le famiglie. La transizione non è 
un evento isolato, ma un processo dinamico, persona-
lizzato e centrato sulla persona.

CONFORMITÀ ALLE NORME ETICHE
Conflitti di interessi
Gli autori dichiarano di non avere conflitti di interessi 
da segnalare.



1 1 0

PNEUMOLOGIA PEDIATRICA Vol. 25(100), 105-111, 2025

Finanziamenti
Questo studio non ha ricevuto finanziamenti esterni né 
supporto economico da enti pubblici o privati.

Disponibilità dei dati pubblicati
Tutti i dati a supporto delle conclusioni di questo manoscritto 
sono inclusi all’interno dell’articolo. Ulteriori informazioni pos-
sono essere rese disponibili su richiesta al corrispondente.

Conformità etica nella sperimentazione su 
soggetti umani e animali
Non sono stati condotti esperimenti su esseri umani o 
animali nell’ambito di questo lavoro.

Dichiarazione di originalità e integrità 
scientifica
Gli autori dichiarano che il manoscritto è originale, non 
è stato pubblicato altrove né è in valutazione presso al-
tre riviste. Confermano inoltre l’assenza di plagio e la 
correttezza scientifica dei contenuti.

Contributo degli autori
Tutti gli autori hanno contribuito in maniera signi-
ficativa alla realizzazione del manoscritto. RT,VT 
alla stesura del manoscritto; tutti gli autori han-
no rivisto criticamente il testo e approvato la ver-
sione finale.
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