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MALATTIE RARE

Patologie a bassa freguenza nella popolazione:

- 5 casi su 10.000 abitanti EU
- U.S.A.: numero assoluto 200.000 (7.5: 10.000)
- Glappone: prevalenza non superiore a 4 su 10.000

numerosita (circa 6000)
spesso gravi
cronico-invalidanti

onerosita del trattamento




MALATTIE RARE

DIFFICOLTA” DIAGNOSTICHE

- esperienza limitata dall’esiguo numero di pazienti
- esperienze poche e scarsamente condivise

TRATTAMENTO

- terapie efficaci non sempre disponibili
- trials clinici risentono dei piccoli numeri
- Sviluppo di farmaci e fattori economici

RIABILITAZIONE

- cronicita

SOSTEGNO SOCIO-ECONOMICO

- Esiti invalidanti



Malattie Rare:
Normativa e interventi di Sanita Pubblica

; Permm pmn e

ltalia

Regioni




INIZIATIVE EUROPEE
A FAVORE
DELLE MALATTIE RARE

Piano di Azione Comunitaria sulle Malattie Rare
Decisione n 1295/1999/CE, 29 Aprile 1999

Regolamento (CE) del Parlamento Europeo e del Consiglio
concernente medicinali orfani
n® 141/2000, 16 Dicembre 1999

Regolamento (CE)

concernente le disposizioni di applicazione dei criteri previsti
per assegnazione della qualifica di medicinale orfano

n° 847/2000, 27 Aprile 2000




Piano di Azione Comunitaria sulle Malattie
Rare

Decisione n.1295/1999/CE, 29 Aprile 1999

Il programma d’azione prevedeva:

= Il miglioramento delle conoscenze sulle malattie rare, incentivando
|a creazione di una rete europea d’informazione per i pazienti e le
loro famiglie;

la formazione e |'aggiornamento deqli operatori sanitari, al fine di
migliorare la diagnosi precoce;

Il rafforzamento della collaborazione Iinternazionale tra Ile
organizzazioni di volontariato e professionali impegnati
nell’assistenza;

il sostegno del monitoraggio delle malattie rare neqgli Stati membri




Regolamento n. 141/2000

Orphan Medicinal Products

del Parlamento Europeo e del Consiglio concernente medicinali
orfani

Scopo : istituire una procedura comunitaria per lI'assegnazione della
gualifica di medicinali orfani e di offrire incentivi per laricerca, lo

sviluppo e I'immissione in commercio dei medicinali orfani cosi
gualificati

Regolamento n. 847/2000, 27 Aprile 2000

Committee for Orphan Medicinal Products




INIZIATIVE NAZIONALI A FAVORE
DELLE MALATTIE RARE

D.M. 24 Aprile 2000. Adozione del P.O. Materno-infantile

Piani Sanitari Nazionali: 1998-2000, 2003-2005, 2006-'8

Piani Sanitari Regionali

Regolamento di istituzione della Rete Nazionale
delle Malattie Rare (D.M. 279/ 2001)

Accordo Conferenza Stato Regioni (11 Luglio 2002)




REGOLAMENTO RETE NAZIONALE DELLE

MALATTIE RARE
(D.M. 279/2001)

Definisce
la prevenzione

la sorveglianza
la diagnosi
la terapia

Istituisce Il Registro Nazionale delle MR presso I'ISS

Regolamenta I'esenzione dalla partecipazione al costo di
circa 500 MR




Rete per malattie...

conoscenze ==—cw —— ] Opzioni
disponibili - S SRR S - terapeutiche -

conoscenze
condivise




Nasce come necessita di condividere casi clinici

= Confronto con altri operatori con le stesse
competenze (conferma diagnostica)

= Confronto con operatori sanitari con competenze
diverse (approccio plurispecialistico)

Si puo sviluppare
s Relazioni funzionali con altri settori dell'assistenza

(reti_integrate di servizi)




La rete e istituita al fine di

assicurare specifiche forme di tutela al soggetti affetti da

malattie rare

Rete costitulta da:

Presidi accreditati (Regioni)

Centri interregionali di riferimento (MdS, Regioni,
CSR)

Registro Nazionale Malattie Rare (Istituto Superiore di
Sanita)

Requisiti del presidi:

documentata esperienza in attivita diagnostica o
terapeutica specifica per le malattie o per i gruppi di
malattie rare

idonea dotazione di strutture di supporto e di servizi
complementari, ivi inclusi, per le malattie che lo
richiedono, servizi per I'emergenza e per la
diagnostica biochimica e genetico - molecolare




Fresidi individuatl dz Delibera di Giunta Reglonale, ufficialmente comunicatl dalle Regioni a!
Ministero qella Szlute e alfIstituto Superiore 4l Sanita (DM 18 maggio 2001 n. 2793)

Reqgioni che non hanno
ancora individuato Presidi

=
” Presidi Accreditati dalle singole Regioni




Legge Costituzionale 18 ottobre 2001, n. 3
“Modifiche al titolo V della parte seconda della Costituzione”

P ?
definisce le materie di legislazione esclusiva
e guelle di legislazione concorrente

sui LEA:

- lo Stato ha competenza esclusiva (legislativa e
regolamentare);

- le Regioni devono attenersi a quanto stabilito dalla
normativa nazionale

la tutela della salute € materia concorrente tra Stato e
Redioni:

- | principi generali (con legge) spettano allo Stato

- la competenza (legislativa e regolamentare) spetta alle
Regioni




Accordo tra il Ministero della Salute, le Regioni e le Province
autonome (11 luglio 2002)

Istituisce un Gruppo Tecnico Interregionale permanente
(Regioni, MdS, I1SS):

Individua gli strumenti per:

assicurare il coordinamento e I'operativita in rete dei presidi

sviluppare percorsi diagnostico, terapeutici e assistenziali
condivisi

garantire, in collaborazione con I'lSS, la sorveglianza
epidemiologica e monitoraggio delle attivita assistenziali

collaborare con le istituzioni, associazioni dei pazienti

propone al Ministro della Salute aggiornamenti o modifiche
dell’elenco (Allegato 1) delle malattie rare esentate




Regolamento di istituzione
della
rete nazionale delle malattie rare

art. 3
Registro Nazionale Malattie Rare
obiettivi generali

1) programmazione nazionale e regionale
degli interventi sanitari

2) attivita di sorveglianza




Registro Nazionale Malattie Rare

Obiettivi specifici

e Stimare delle malattie
rare sul territorio nazionale

Ipotizzare associati
alle malattie rare;

rilevare | deli
pazienti ed i1 tempi di latenza tra esordio della
sintomatologia ed effettuazione della
diagnosi

promuovere il
per la definizione di criteri diagnostici.




Registro Nazionale Malattie Rare

Strumento epidemiologico dell’ intera Rete
nazionale delle malattie rare

Dimensioni del problema: prevalenza e/o
Incidenza delle malattie rare

Altri indici (mortalita, ritardo diagnostico,
migrazione sanitaria dei pazienti, ecc.)

Contributo nelle attivita di programmazione
sanitaria nazionale
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Flusso dei dati epidemiologici
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D.M. 279/2001

Regolamenta il regime di esenzione dalla partecipazione
al costo delle prestazioni sanitarie di 284 tra malattie e
gruppi di MR (in totale circa 500 diverse malattie)

Aggiornamento

| contenuti del presente regolamento sono aggiornati,
con cadenza almeno triennale, con riferimento
all’evoluzione delle conoscenze scientifiche e
tecnologiche, ai dati epidemiologici relativi alle malattie
rare e allo sviluppo dei percorsi diagnostici e
terapeutici




AGGIORNAMENTO
ALLEGATO 1:

Studio di 239 patelogie

Criteri di Inclusione:
- prevalenza
- cronicita
- esitl invalidanti
- onerosita del trattamento

Servizio ITI°: Sanitd e politiche sociali

Risultati:

n. 109 Accordo su inclusione
n. 27 Accordo su non
Inclusione
n. 103 Parere non unanimi




Data base malattie rare

Chi Sierma :: Corsi 2 Convegni @@ Pubblicazioni @@ Lavarara @@ Informazioni Partecipanti al Sottogruppo:

Istituto Superiore di Sanita | - Lombardla - Mistoro Sate

Presidents: Enrico Garaci Direware Generale: Sergio Licher = _':_:;T:::e

- - ¥Yeneto

EIHOME Ricerche - Ricerca Malattie
L] Gestione Utenti Elenco alfabetico:

[ Ricerca Malattie |AlB|CIDEIEIGIAIIIIKILIMINICIR|QIRISITIU|M WL YIZ]
ks Ricerca Cormrmenti
{:I Anagrafica Ricerca semplice:
{1 Manuale d'uso Fermette |a ricerca di una malattia per nome
{ Ricerche
{1 statistiche

(Ceres]

Ricerca avanzata:
Permette |a ricerca in tutto il database di una malattia, di un codice, ( ICD9-CM, OMIM ) o di un termine,

(ceres ]

Bartter, sindrome di

Benjamin Inglis (tipa 11}, malattia di

Beta-ossidazione, deficit della

Bronchinlite obliterante con polmonite orqanizzata (BOOR)

Bronchiolite obliterante cronica

Buerger, morbo di

LALSES S

Byler, sindrorme di




REGOLAMENTO RETE NAZIONALE DELLE

MALATTIE RARE
(D.M. 279/2001)

Definisce
la prevenzione

la sorveglianza
la diagnosi
la terapia

Istituisce

Regolamenta
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SlUppIementazione
RaCComandazione per la nduziene del
fIschie difdifeti congenit

Le donne che
e programmano una gravidanza o che non ne escludono
“attivamente” la possibilita
« almeno 0.4 mg al giorno di acido folico

« almeno un mese prima del concepimento e per tutto il primo
trimestre di gravidanza




Alimentazione equilibrata ricca di
frutta,

verdura e legumi

€

Supplementazione giornaliera




ODbiettivo!!

Stime di impatto preventivo mediante supplementazione con acido folico a tutte le
donne nel periodo periconcezionale

Prevalenza RRR% Casiattesi  Riduzione

nei nati e (1) (2) casi/anno
IVG per (3)
10.000

6,02 35 343 120
65,69 20 3.744 749
10,97 25 625 156

4,51 30 257 7

2,88 20 164 33
19,62 30 1.118 336

1,60 20 91 18

6.344 1.489

‘ casi attesi sulla base di 570.000 nascite/anno; (3) casi evitabili sulla base

1




Acido folico e difetti congeniti:
evidenze scientifiche e strategie di sanita pubblica

Aspetti nutrizionali dei folati

Acido folico: nuovi aspetti nella valutazione
rischio-beneficio

Malformazioni congenite sensibili all’azione
dell’acido folico:
'andamento del fenomeno in Italia

ISTITUTO SUPERIORE DI SANITA

Registro Nazionale Malattie Rare:
malformazioni congenite e acido folico

A cura di
Anna Pierini (a), Fabrizio Bianchi (a), Paolo Salerno (b) e Domenica Taruscio (b)

(a) Istituto di Fisiologia Clinica, Sezione di Epidemioclogia,

Consiglio Nazionale delle Ricerche, Pisa

(b) Centro Nazionale Malattie Rare, Dipartimento Biologia Cellulare e Neuroscienze,
Istituto Superiore di Sanita, Roma

ISSN 1123-3117

Rapporti ISTISAN
06/34
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Workshop Annuale

Network ltaliano
Promozione Acido Folico
Risultati e prospettive

15 dicemhbre 2006

Organizzato da
Istituto Superiore di Sanita
Viale Regina Elena, 299
Roma

Venerdi 15 Dicembre

Saluto dellz autorita

La prevenzione nel sistema sanitario nazionale
G.Tarsitani

Network Italiano Acido Folico: agoiornamento
D. Taruscio

Ruolo delle Associzzioni dei pazienti & familiari
M. C. Dieci

Acido folico & |z rete della consulenza genetica
E. Calzolari

Acido folico e |z rete del ginecologi extranspedalien
F. L. Giorgino

Acido folico e la Faderazione Nazionale

del Collegi delle Ostetriche

M.A. Bianco

Intervallo

Esistono problemi di carenza di acido folico ogar
in Itzlia?

S. Ruggeri, E. Carnovale

Qualz ruclo per la rete SIANET?
G. Ugolini

Acido folico e difett del tubo neurale dal punto di
vista della tossicologia alimentara
A. Mantovani

Discussione

Intervallo

Risultati dei progetti in corso

Malformazioni congenite & acido folico
F. Bianchi

Indagine conoscitiva
M. Grandolfo

Progetto per una campagna di comunicazione
L. Carra

Interventi preordinati sulle attivita del Network

Prospettive del Network: discussione moderata dal
coordinamento del Network

Conclusions dei lavor




L= malattie rare sono

definite tali quando

colpiscono 5 su 10,000

cittadini nella

: popolazione comunitaria.

Al fine di assicurare specifiche forme di
tutela ai soggetti affetti da mmalattie rare
& istituita, rmediante il DM, 27972001, |a
Rete nazionale per la prevenziones, la
sorvedlianza, la diagnosi 2 la terapia
delle malattie rare

Il Registro Mazionale
Malattie Rare & istituito
dal zool all'ISS in
attuazione dell'articolo =
del .M, Z72/2001,

Waengono riportati articali sulle malattie
rare pubblicati dall' Istituto Superiore di
Sanitd e, pid in generale, dalla comunita
=scientifica.

In gquesta sezione potete trovares
informmazioni, normative ed altri
docurmenti di interesze =sulle malattie

Questa sezione contiene modulistica

Guida all'esenzione delle Malattie Rare
Presidi Accreditati dalle Regioni
Patologie esenti ticket

Ricerca Associazioni dei pazienti

15 dicembre Z00&: Warkshop "Netwark,
Italiano Promozione Acido Folico -
Risultati & prospettive"

La terza indagine EurordisCare

Sclerosi Laterale Amiotrofica & IGF-1

30 Mowembre - Malformaczioni

Le Associazioni svalgono
un rucla atkive nel
sostegno dei pazienti
affetti da mialattie rare =
dei lara familiari.

utili per trattare una
rmalattia rara che nan
hanno un mercato

Metwark Italiamo

- Prarmmazionez Acida Falica

per la prevenzions
prirmaria di difetti
congeniki

Pone attenzione alle
storie di malattia come
rmaodo per ri-collocare =
compraendere le persone

— ~ nel proprio contesto...

o =

-4 'w—-‘\

Test genetici: le nostre
attivita dalla ricarca
rmolecolare nelle malattis
rare al controllo esterno

inerente |'attivita' del Centro Mazionale
Malattie Rare.

P di qualitd coordinato dal
Centro Mazionale Malattie Rare [(IS55)

Zongenite : dalla diagrnosi prenatale alla
terapia postnatale. W Corso Residencziale

In questa area sono disponibili
collegarmenti a siti di irnportanti
istituzioni mazionali [Ministero della
Salute, Regioni, AIFA] = internazionali
[Cormmrmissione Europea, Office far Rare
Dizeases-MNIH EMEA, FDAL Dalla sezians
potete accedere inoltre a3 = nazionali e
esteri che affrontano specifici aspetti
inerenti le malattie rare e i farmaci
arfani.

20 Nowembre - 2° Bergamo Workshaop
on hermalytic uremic spndrome

01 Dicembre - Convegno "Malattie Rare
= dizabilitd"

02 Dicembre - Le Giornate toscane sulle
Meoplasie Endocrine Multiple

03 Dicembre - Marcia per le Malattie
Rare

03 Dicembre - Malatktie Rare
strurmenti & partnership

rModelli,

Linees Suida e malattie
rare: farniscona
indicazioni pear
un'assistenza appropriata
attraverso un processo

co e rmultidisciplinare,

Metwork, finanziato dalla
Cormmissione Europea, di
Istituzioni internazionali

impegnate nelle malatti=
rare




