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PREMESSA

Secondo una definizione adottata in ambito comunitario, le malattie rare (MR), hanno una prevalenza
nella popolazione inferiore a 5 casi ogni 10.000 abitanti. Si tratta di patologie eterogenee, accomunate
da problematiche assistenziali simili, che necessitano di essere affrontate globalmente e che richiedono
una particolare e specifica tutela, per le difficolta diagnostiche, la gravita clinica, il decorso cronico, gli
esiti invalidanti e I'onerosita del trattamento.

Le MR costituiscono un problema di sanita pubblica per I'impatto numerico sulla popolazione. Secondo
una stima dell’'Organizzazione Mondiale della Sanita (OMS) rappresentano il 10% delle patologie umane
note. Si stima che il 6-8% della popolazione europea, complessivamente 27-36 milioni di cittadini, sia
affetto da una MR. L’'OMS ha calcolato l'esistenza di circa 6.000 entita nosologiche, ma si fratta
probabiimente di una stima riduttiva e, di fatto, 'Unione Europea (UE) calcola il loro numero in circa
8.000, compresi i sinonimi. Nel 2012 sono circa 6000 le entita nosologiche codificate da Orphanet, di cui
la meta correlabili all'elenco delle MR gia previsto dal DM 279/2001. Se si escludono i tumori rari, che
non sono stati inseriti nell’elenco, la maggior parte delle restanti forme sono a bassissima frequenza.
Stime attendibili di prevalenza del complesso dei malati rari riferibili all'elenco di malattie indicato del DM
279/2001 portano a ritenere che ci siano 5 malati rari ogni 1000 residenti e, tra questi, 1 su 10 sarebbero
nuovi casi (incidenti). Si puo quindi stimare che la prevalenza dei malati rari complessivamente
considerati sia dal 50 al 100% superiore a quella stimata per il solo elenco del DM 279/2001, cioé da 7,5
a 10 per 1000 residenti. In base a queste stime in Italia ci sarebbero dai 450.000 ai 600.000 malati rari,
di cui solo 300.000 presentati forme comprese nell’attuale elenco allegato al DM 279/2001.

Queste discrepanze tra le stime sono giustificate dal fatto che l'effettiva numerosita delle MR varia in
funzione dell'affinamento degli strumenti diagnostici e dell’evoluzione delle classificazioni in uso. In
particolare, le analisi genetiche hanno dimostrato I'eterogeneita di molte malattie, per cui condizioni di
per sé non rare, se considerate solo a livello del loro meccanismo molecolare, potrebbero rientrare nel
novero della rarita (ad es. la forma pit comune di sordita genetica interessa circa una persona ogni
10.000). | test genetici stanno percio producendo una parcellizzazione di molte malattie, ricollocando
molte di esse, clinicamente non rare, nella categoria delle MR. Per queste ragioni, il problema delle MR
deve essere valutato facendo riferimento anche ai loro aspetti clinici e funzionali.

Moite MR sono complesse, gravi, degenerative, cronicamente invalidanti; circa un terzo di esse riduce le
attese di vita a meno di 5 anni, mentre molte altre non incidono significativamente sulla durata della vita,
se vengono diagnosticate in tempo e trattate appropriatamente; altre condizioni, infine, permettono di
svolgere una vita qualitativamente normale, anche in assenza dj trattamento.

Le MR possono colpire le abilita fisiche e/o mentali, le capacitéa sensoriali e comportamentali. Le
disabilita ad esse correlate limitano le opportunita educative, professionali e sociali e, indireftamente,
possono essere causa di discriminazione.

Il ritardo nella diagnosi delle MR dipende da vari fattori, tra cui la mancanza di conoscenze adeguate da
parte dei medici spesso collegata alla estrema rarita della malattia, la presenza di segni clinici
individualmente non diagnostici, 'assenza o la limitata disponibilita di test diagnostici, la frammentazione
degli interventi, I'inadeguatezza dei sistemi sanitari. Ne consegue che molti malati rari non riescono ad
ottenere un inquadramento della loro patologia nel corso di tutta la loro vita.

Inoltre, l'eziologia di almeno la meta delle MR purtroppo resta ancora sconosciuta. Questi problemi, uniti
anche alla difficolta, da parte dei clinici, di comunicare la diagnosi di malattie gravi o infauste, si riflettono
sul ritardo nella presa in carico e sulla sua efficacia e spesso le persone affette ricorrono a trattamenti
non appropriati. '

La frequente mancanza di terapie eziologiche efficaci non implica I'impossibilita di trattare le persone
affette da MR. Infatti sono numerosi i trattamenti sintomatici, di supporto, riabilitativi, educativi, sostitutivi
o supplementativi di funzioni, palliativi comprese alcune prestazioni attualmente non erogate dal
Servizio sanitario nazionale (SSN), che possono cambiare notevolmente il decorso clinico e l'attesa di
vita, il grado di autonomia e la qualita della vita delle persone affette e dei loro familiari. L’accesso a
questi trattamenti gia disponibili e i loro aspetti innovativi costituiscono elementi chiave nelle politiche per
l'assistenza ai malati rari. ‘ '




1. Contesto Europeo

Il Consiglio dell'Unione Europea ha raccomandato agli Stati Membri di elaborare e attuare piani o
strategie appropriate per le MR o esplorare misure nell'ambito di altre strategie di sanita pubblica, al fine
di garantire alle persone affette 'accesso ad un'assistenza qualitativamente elevata, dal punto di vista
diagnostico e terapeutico, e in particolare:

a) elaborare e adottare un piano o una strategia il pit presto possibile, preferibilmente entro la fine
del 2013, al fine di orientare e strutturare gli interventi pertinenti nel settore delle MR nel quadro
del sistema sanitario e sociale;

b) intervenire per integrare le iniziative presenti e future a livello locale, regionale e nazionale, nei
piani o nelle strategie, alfine di ottenere un approccio globale;

c) definire un numero limitato di interventi prioritari nei piani o nelle strategie, sviluppando obiettivi e
meccanismi di controllo;

d) prendere atto dell'elaborazione di orientamenti e raccomandazioni per la progettazione di
interventi nazionali sulle MR da parte delle autorita competenti a livello nazionale, nell'ambito del
progetto europeo per lo sviluppo dei piani nazionali per le MR (EUROPLAN
www.europlanproject.eu), coordinato dal Centro Nazionale Malattie Rare (CNMR) dell'lstituto
Superiore di Sanita e finanziato dalla Commissione europea nel 2008-2011 e nel 2012-2015
all'interno del primo programma d'azione comunitario nel campo della sanita pubblica.

1.1 Normativa di riferimento

Le MR, per le loro peculiarita, sono state identificate dalla Unione Europea come uno dei settori della
sanita pubblica per i quali & fondamentale la collaborazione tra gli Stati Membri; per questa ragione, le
MR sono state oggetto di decisioni, regolamenti e raccomandazioni comunitarie volte a incentivare sia le
iniziative regionali e nazionali, sia le collaborazioni transnazionali.

Le principali tappe degli interventi comunitari in questa area sono riassunte nei seguenti interventi:

a) 1999 - Decisione N. 1295/1999/CE del 29 aprile 1999 del Parlamento europeo e del Consiglio,
che ha adottato un programma di azione comunitaria 1999-2003 sulle MR con gli obiettivi di:

- migliorare le conoscenze scientifiche sulle MR e creare una rete europea d’informazione per i
pazienti e le loro famiglie;

- formare ed aggiornare gli operatori sanitari, per migliorare la diagnosi precoce;

- rafforzare la collaborazione internazionale tra le organizzazioni di volontariato e quelle
professionali impegnate nell’assistenza;

- sostenere il monitoraggio delle MR negli Stati Membri.

b) 2000 - Regolamento del Parlamento europeo e del Consiglio concernente i medicinali orfani (CE
N. 141/2000). Il regolamento ha istituito una procedura comunitaria per I'assegnazione della
qualifica di medicinale orfano, offrendo incentivi per la ricerca, lo sviluppo e limmissione in
commercio dei medicinali orfani cosi qualificati. L’art. 4 del regolamento ha istituito, in seno alla
European Medicines Agency (EMA www.ema.europa.eu), il Comitato per i Medicinali Orfani -
Committee on Orphan Medicinal Products (COMP).

c) 2003-2008 - Primo Programma Comunitarioc 2003-2008: ha richiamato il valore aggiunto delle
organizzazioni dei pazienti con MR, nel creare e nel condividere le conoscenze nei diversi ambiti
delle MR.

d) 2004 - Decisione della Commissione 2004/192/EC del 25 febbraio 2004 su Community action in
the field of public health 2003-2008: ha istituito la Rare Diseases Task Force (RDTF) presso la
Direzione generale salute e consumatori dell'Unione Europea (EU - DG Health and Consumer).
La RDTF, formata da esperti dei diversi Stati Membri, dai rappresentanti del’lEMA e delle
Associazioni dei pazienti, dai responsabili dei progetti di ricerca e sanita pubblica sulle MR
finanziati dalla CE, aveva il compito di assistere la Commissione europea (CE) nella promozione
delle migliori strategie per la prevenzione, la diagnosi e il trattamento delle MR, riconoscendo il
valore aggiunto proveniente dal coordinamento delle azioni su scala europea. Gli obiettivi
specifici comprendevano il miglioramento dell'informazione sulla diagnosi, lo screening, il
trattamento e la cura delle MR; la promozione di reti di centri esperti per la diagnosi e cura delle




MR; la promozione della sorveglianza e della disponibilita di dati epidemiologici di elevata qualita
e confrontabili a livello europeo; la promozione dello sviluppo di sistemi di classificazione e
codifica internazionale delle MR, anche in collaborazione con I'Organizzazione Mondiale della
Sanita (OMS) e la promozione della diffusione di buone pratiche cliniche per migliorare la qualita
della vita delle persone con MR. _

e) 2008-2013 - Secondo programma di azione comunitaria sulle MR 2008-2013: ha individuato, tra
le principali linee di azione, lo scambio di informazioni mediante le reti esistenti sulle MR e lo
sviluppo di strategie per migliorare la cooperazione transnazionale ed il coordinamento delle
attivita a livello europeo.

fy 2008 - Comunicazione della Commissione al Parlamento europeo al Consiglio, al Comitato
economico e sociale europeo e al Comitato delle Regioni “Le malattie rare: una sfida per
'Europa”, 11 novembre 2008: ha delineato la strategia comunitaria di supporto agli Stati Membri
nella diagnosi, nel trattamento e nella cura dei cittadini europei affetti dalle MR, sviluppandola su
tre aree principali: miglioramento del riconoscimento e della visibilita delle MR; sostegno ai piani
o alle strategie nazionali per le MR nei Paesi membri; rafforzamento della cooperazione e del
coordinamento per le MR a livello europeo.

g) 2009 - Raccomandazione del Consiglio dell’'Unione Europea, 8 giugno 2009: ha invitato gli Stati
Membri ad elaborare e adottare, nel quadro dei propri sistemi sanitari e sociali, piani e strategie
nazionali per le MR, preferibilmente entro il 2013, sulla base degli orientamenti e delle
raccomandazioni elaborati dal progetto europeo EUROPLAN; assicurare che le MR siano
adeguatamente codificate e rintracciabili in tutti i sistemi informativi sanitari, nel rispetto delle
procedure nazionali, incoraggiando un loro adeguato riconoscimento nei sistemi di assistenza e
rimborso nazionali basati sull’International classification of diseases (ICD); incentivare la ricerca
sulle MR e promuovere la partecipazione dei ricercatori ai progetti di ricerca sulle MR finanziati a
vario livello, compreso quello comunitario; individuare centri esperti nel proprio territorio
nazionale entro la fine del 2013 e valutare la possibilita di promuoverne la creazione; promuovere
la partecipazione di tali centri alle reti europee; sostenere la condivisione, a livello europeo, deile
migliori pratiche di diagnosi e assistenza medica, la formazione degli operatori, lo sviluppo di
orientamenti europei sui test diagnostici e di screening; consultare i pazienti sulle politiche nel
settore delle MR, facilitare I'accesso dei pazienti alle informazioni aggiornate; promuovere le
attivita svolte dalle organizzazioni dei pazienti, compresa la sensibilizzazione, la formazione, lo
scambio di informazioni e le migliori pratiche, la costruzione di reti e il coinvolgimento dei pazienti
maggiormente isolati; garantire, in collaborazione con la Commissione, avvalendosi di adeguati
meccanismi di finanziamento e cooperazione, la sostenibilita a lungo termine delle infrastrutture
create nel campo dell'informazione, della ricerca e dell’assistenza per le MR.

h) 2010 - Decisione della CE n. 2009/872/EC, 30 novembre 2009: Istituzione del Comitato europeo
di esperti sulle malattie rare, European Union Committee of Experts on Rare Diseases
(EUCERD- http://www.eucerd.eu), in sostituzione della RDTF. Il Comitato ha ['obiettivo di
coadiuvare la CE nell’elaborazione e nell'attuazione delle azioni comunitarie nel settore delle MR,
in collaborazione con gli Stati Membri, le autoritd europee competenti in materia di ricerca e
sanita pubblica e gli altri soggetti che operano nel settore.

1.2 | Centri di expertise (CE) e le European reference networks (ERNs)

A causa del limitato numero dei pazienti e delle limitate esperienze disponibili, per garantire la
diagnosi e la cura di queste malattie, la CE considera indispensabile [istituzione di una rete di
riferimento europea per le MR, nell’ambito della quale privilegiare, quando appropriato, il trasferimento e
lo scambio delle esperienze, lo scambio di informazioni e di dati, di campioni biologici, di immagini
radiologiche e altri elementi diagnostici, anziché movimentare i pazienti. Tra gli strumenti che la CE
intende maggiormente condividere sono elencati i registri e i database, le linee-guida e le informazioni,
le immagini trasmesse per via telematica, le attivita di formazione.

Il Comitato EUCERD ha emesso diverse raccomandazioni sui Centri di expertise, sulla costituzione
delle reti di riferimento europee, sui registri, sugli indicatori per i piani nazionali e sul valore aggiunto dei
farmaci orfani.




In materia di costituzione di reti e di individuazione delle strutture che ne fanno parte, i documenti
fondamentali sono le Recommendations on Quality Criteria for Centres of Expertise for Rare Diseases in
Member States del 24 ottobre 2011 e le Recommendations on Rare diseases european reference
networks (RD ERNS) del 31 gennaio 2013.

Secondo le Raccomandazioni del 2011, i Centri di expertise per le MR sono individuati dagli Stati
Membri quali strutture “esperte” per la diagnosi e cura di pazienti con MR in una definita area geografica,
preferibiimente nazionale e, laddove necessario, internazionale. Essi includono o coordinano
competenze multidisciplinari, contribuiscono a elaborare protocolli diagnostico-terapedtici, linee guida e
buone pratiche cliniche e sono collegati con i laboratori specializzati e con le altre strutture (es.
riabilitative), partecipano ad attivita di ricerca scientifica, contribuiscono alla formazione dei medici, dei
paramedici e dei professionisti non medici, forniscono informazioni e collaborano con le associazioni dei
pazienti. Sono collegati con altri Centri di expertise nazionali ed europei.

1.2.1. Criteri di designazione e valutazione dei centri di “expertise” e delle reti di riferimento
europee

Con il medesimo documento, FTEUCERD fornisce indicazioni sulla selezione dei Centri di expertise,
suggerendo alcuni criteri prioritari, definiti anche in base alle raccomandazioni formulate dalle
Associazioni dei pazienti nell’ambito del progetto EUROPLAN:

a) adeguata capacita di diagnosi, follow-up e presa in carico dei pazienti;

b) volume di attivita significativo, rispetto alla prevalenza delia malattia;

¢) capacita di fornire pareri qualificati e di utilizzare linee-guida di buona pratica clinica e di

effettuare controlli di qualita;

d) documentato approccio multidisciplinare;

e) elevata competenza ed esperienza, documentata con pubblicazioni scientifiche;

f) riconoscimenti, attivita didattica e di formazione;

g) significativo contributo alla ricerca scientifica;

h) stretta interazione con altri centri esperti, capacita di operare in rete a livello nazionale ed
internazionale;

i) stretta collaborazione con le Associazioni dei pazienti;

j) verifica periodica del mantenimento dei requisiti.

1.2.2 Indicazioni sull’istituzione di European Reference Networks (ERNs)

La costituzione delle Reti europee di riferimento European Reference Networks (ERNs) per malattie o
gruppi seguira la designazione dei centri esperti a livello nazionale, individuati dagli Stati Membri
secondo i criteri gia citati, in base alle specifiche situazioni dei diversi Paesi/Regioni.

Le ERNs saranno costituite preferibilmente da servizi e strutture, anziché da gruppi di esperti
(EUCERD Recommendations to the European Commission and the Member States on European
Reference Networks for Rare Diseases - 31 gennaio 2013).

Secondo l'orientamento dellEUCERD, spetta agli Stati Membiri il compito di individuare nel territorio di
competenza le esperienze da rendere disponibili, definire gli indicatori di qualita da condividere con gli
altri Stati Membri e fornire adeguate informazioni ai professionisti e agli operatori sanitari, ai cittadini e
alle organizzazioni dei malati, relativamente alle condizioni di accesso alle strutture delle ERNSs.

A livello europeo saranno definite le tipologie dei servizi e le strutture necessarie e le risorse da
condividere e saranno individuate formalmente le modalita di condivisione delle competenze e delle
informazioni, comprese le indicazioni sulle migliori pratiche da diffondere per favorire la diagnosi ed il
corretto trattamento.

Le singole reti di riferimento dovranno adottare procedure per il controllo della qualita e l'intero
sistema dovra essere sottoposto a una valutazione in grado di stimare i punti di forza e di debolezza,
indirizzando le procedure da adottare per il loro miglioramento. Tale sistema potra essere collegato a
strumenti di sostenibilita finanziaria.

| documenti di implementazione della Direttiva 2011/24/EU, esposta nel successivo paragrafo,
prevedono l'istituzione di un organismo di valutazione della rispondenza ai criteri definiti delle reti che
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saranno proposte dagli Stati membri; la valutazione della qualita riguardera anche le performance della
singola rete ed il mantenimento dei requisiti nel tempo, con una valutazione triennale. Le reti gia istituite
potranno aggregare strutture che si proporranno successivamente, sia come strutture associate, sia in
qualita di strutture collaboratrici.

1. 3. Assistenza transfrontaliera

Il 9 marzo 2011 & stata formalmente adottata dal Parlamento europeo e dal Consiglio d’Europa la
Direttiva 2011/24/EU in materia di assistenza sanitaria transfrontaliera, che fa chiarezza sui diritti dei
cittadini e sulla possibilita di recarsi per cure presso altri Stati Membri. Dall'applicazione di tale direttiva,
tuttavia, non dovrebbe derivare un incoraggiamento ai pazienti a ricevere le cure al di fuori dal loro Stato
di affiliazione oltre il necessario.

Gli Stati Membri erano tenuti ad adottare le disposizioni legislative, regolamentari € amministrative
necessarie per conformarsi alla direttiva, entro il 25 ottobre 2013; nel nostro Paese, il decreto legislativo
di recepimento della direttiva & stato approvato in data 4 marzo 2014 (n.38).

La Direttiva, che nasce dall’esigenza della UE di armonizzare i dettami della Corte Europea di
Giustizia sui diritti dei cittadini a farsi curare in un altro Stato membro dellUE, nel pieno rispetto delle
autonomie organizzative dei singoli Stati e delle competenze nazionali in tema di prestazioni sanitarie,
chiarisce le responsabilita in materia di qualita e di sicurezza dell’assistenza nel caso in cui piu Paesi
siano coinvolti e mira a rafforzare la collaborazione tra gli Stati Membri in diversi settori, tra cui la
definizione dei centri di riferimento per le cure e i trattamenti specializzati.’

Per quanto riguarda la diagnosi e la cura delle MR, la Direttiva esplicita che la Commissione sostiene
attivamente la cooperazione tra gli Stati, specificando che, quando una persona affetta o con un
sospetto diagnostico di MR chiede I'autorizzazione preventiva, pud essere effettuata una valutazione
clinica da esperti del settore. Se gli esperti non possono essere individuati nello Stato membro di
affiliazione, o se il parere degli esperti non & conclusivo, lo Stato membro di affiliazione pud richiedere a
uno Stato membro un parere scientifico.

Secondo quanto previsto dalla Direttiva, la UE sostiene gli Stati Membri nello sviluppo delle reti di
riferimento europee tra i prestatori di assistenza sanitaria e i centri di eccellenza presenti negli Stati
Membri, soprattutto nel settore delle MR. Le reti si basano sulla partecipazione volontaria dei loro
membri, che contribuiscono alle attivita delle reti conformemente alla legislazione dello Stato membro in
cui sono situati. Le reti sono costantemente aperte a nuovi prestatori di assistenza sanitaria che
intendano aderirvi, a condizione che essi soddisfino i criteri e le condizioni adottati dalla CE.

! Gli Stati Membri sono tenuti a istituire uno o pil punti di contatto nazionali, che cooperino strettamente tra loro e con la CE,
facilitino lo scambio di informazioni e forniscano ai pazienti tutte le informazioni utili a compiere una scelta informata.

Le indicazioni contenute nella Direttiva, volte ad agevolare 'accesso a un’assistenza sanitaria transfrontaliera sicura e di
qualita e a promuovere la cooperazione tra gli Stati membri, sono emanate, secondo quanto esplicitamente enunciato dalla
stessa Direttiva, “nel pieno rispetto delle competenze nazionali relative allorganizzazione e alla prestazione dell’assistenza
sanitaria.”

Quando l'assistenza sanitaria in questione & compresa tra le prestazioni alle quali il cittadino ha diritto nello Stato membro di
affiliazione, i costi delle cure sanitarie che il paziente riceve presso un altro paese della UE sono sostenute dal Paese di
affiliazione sotto forma di rimborso al cittadino fino al costo che il Paese di affiliazione avrebbe sostenuto; gli Stati Membri
possono introdurre procedure di autorizzazione preventiva dei ricoveri ospedalieri o delle prestazioni che richiedano 'utilizzo di
infrastrutture sanitarie o di apparecchiature altamente specializzate e costose, quando sussistano esigenze di pianificazione
riguardanti I'obiettivo di assicurare, nel territorio dello Stato membro interessato, la possibilitd di un accesso sufficiente e
permanente ad una gamma equilibrata di cure di elevata qualita, o la volonta di garantire ii controllo dei costi e di evitare, per
quanto possibile, ogni spreco di risorse finanziarie, tecniche e umane. L'autorizzazione preventiva pud essere richiesta, inoltre,
per I'assistenza che comporti un rischio particolare per il paziente o per la popolazione, oppure sia fornita da un prestatore di
assistenza sanitaria che susciti gravi e specifiche preoccupazioni rispetto alla qualita o alla sicurezza dell’assistenza.

Lo Stato membro di affiliazione pud decidere di rimborsare altri costi afferenti, come le spese di alloggio e di viaggio, o i costi
supplementari eventualmente sostenuti a causa di una o pil disabilita, da un paziente che riceve assistenza sanitaria in un aitro
Stato membro, conformemente alla legislazione nazionale e a condizione che tali costi siano documentati.

L’autorizzazione pud essere negata quando vi sia il rischio di scarsa sicurezza per il paziente, quando vi siano ragionevoli
dubbi in merito al rispetto degli standard di qualita e sicurezza e alladerenza a linee-guida validate. La direttiva non si applica ai
servizi di assistenza a lungo termine prestati dai servizi di assistenza domiciliare o dagli istituti di residenza assistita e dalle
residenze per anziani.




Nel campo delle MR, la UE sostiene gli Stati Membri, per informare i professionisti sanitari sugli
strumenti disponibili nel’'UE, in particolare sul database Orphanet, sulle reti di riferimento europee e sulle
possibilita offerte dal regolamento (UE) n. 883/2004 per il trasferimento dei pazienti affetti da MR in altri
Stati Membri, per diagnosi e le cure che non sono disponibili nello Stato membro di affiliazione.

La Direttiva prevede il rafforzamento della cooperazione tra gli Stati Membri attraverso I'utilizzo degli
strumenti della e-health e lo sviluppo di una rete europea che riunisca, su base volontaria, le autorita
nazionali responsabili; inoltre, sostiene e facilita la cooperazione e lo scambio di informazioni scientifiche
tra gli Stati Membri, nel’ambito di una rete volontaria che collega le autoritd o gli organismi nazionali
responsabili della valutazione delie tecnologie sanitarie designati dagli Stati Membri. | membri delia rete
di valutazione delle tecnologie sanitarie partecipano e contribuiscono alle attivita della rete
conformemente alla legislazione dello Stato membro in cui operano.

2. Contesto nazionale

2.1. Premessa

L’attenzione nei confronti delle MR si & sviluppata in Italia a partire dagli anni 90 ed & cresciuta negli
ultimi anni, insieme alla consapevolezza che, in un’ottica di sanita pubblica, queste malattie condividono
una serie di problemi e richiedono politiche specificamente indirizzate.

Le politiche di sviluppo dell’assistenza per le MR, le strategie, gli obiettivi e le azioni illustrati dal
presente Piano sono in gran parte oggetto di precedenti interventi normativi, che hanno individuato nelle
MR un’area di priorita nella sanita pubblica e hanno confermato l'interesse per questo settore, secondo
linee di attivitd condivise e concertate con le Regioni.

Il Piano, quindi, si propone di costruire un quadro d'insieme e fornire indicazioni utili ad affrontare il
problema delle MR in maniera organica, nel’ambito di una governance da attuarsi ai diversi livelli
istituzionali e nelle diverse aree assistenziali, come le cure primarie, palliative, di riabilitazione e
I'assistenza domiciliare.

L'assistenza alle persone affette da MR ¢& finanziata principalmente attraverso le risorse
ordinariamente destinate al Ssn e ripartite annualmente tra le Regioni, con un livello di spesa variabile
tra le Regioni anche in relazione alla rispettiva disponibilita di bilancio.

Per un triennio, a partire dal 2007 sono state destinate specifiche risorse alle attivita di
programmazione e di organizzazione dell'assistenza per questo settore. Infatti, al fine di rimuovere gli
squilibri sanitari tra le varie realta regionali, la legge finanziaria n. 296/2006 ha inserito le MR tra le
materie oggetto del cofinanziamento dei progetti regionali attuativi del Piano sanitario nazionale (PSN),
riservando loro una quota di 30 milioni di euro da assegnare alle Regioni con decreto del Ministro della
salute, previa intesa con la Conferenza permanente per i rapporti tra lo Stato, le Regioni e le Province
autonome di Trento e di Bolzano. Una quota del fondo di cui sopra, pari a 2,5 milioni di euro per il
medesimo triennio 2007-2009, & stata riservata dalla stessa legge finanziaria ad iniziative nazionali
realizzate dal Ministero della salute ed & stata destinata all'lSS. |l decreto ministeriale 28 febbraio 2009
ha definito la ripartizione alle Regioni del fondo per 'anno 2007; per tale annualita, le Regioni hanno
condiviso un unico progetto e la ripartizione & stata effettuata su base capitaria. Per gli anni 2008 e
2009, sono state rispettivamente assegnate le somme di 4.482.008 e di 4.984.727 di euro alle Regioni
che hanno presentato progetti sulle MR.

Per gli anni 2010-2012, una quota non aggiuntiva (20 milioni di euro/anno) del Fondo sanitario
nazionale (FSN), ripartito tra le Regioni secondo i criteri fissati da un Accordo sancito dalla Conferenza
permanente per i rapporti tra lo Stato, le Regioni e le Province Autonome di Trento e di Bolzano, ¢ stata

vincolata alla realizzazione di obiettivi di PSN finalizzati all’area delle malattie rare.
Ancora, per l'anno 2010, si &€ confermato il vincolo di 15 milioni di euro per interventi in materia di
Biobanche di materiale umano tenute a scopo terapeutico.




2.2. Livelli Essenziali di Assistenza

Le attivita, i servizi e le prestazioni destinate alle persone affette dalle MR sono parte integrante dei
Livelli Essenziali di Assistenza (LEA) che il SSN é tenuto a garantire ai propri assistiti, in relazione alle
condizioni cliniche individuali e per tutte le patologie.

I LEA sono forniti a tutti i cittadini attraverso i sistemi regionali, nel rispetto dei criteri di efficacia,
qualitd ed appropriatezza delle cure, nonché dei principi etici di equita, universalita di accesso e
solidarieta. 1| SSN deve assicurare, in tutti i settori dell’assistenza, standard quantitativi e, soprattutto,
qualitativi nell’erogazione dei servizi e delle prestazioni, in particolare per quanto riguarda gli strumenti
del governo clinico, la dotazione di personale e di tecnologie, I'accessibilita e i tempi di attesa, nel
rispetto del principio della sostenibilita.

La scelta tra le diverse modalita di organizzazione dell'offerta e tra le diverse tipologie di attivita deve
privilegiare gli interventi che, a parita di risultato, garantiscono un uso ottimale delle risorse.

Il provvedimento che definisce i LEA & il d.P.C.M. 29 novembre 2001, che richiama e conferma il dm
18 maggio 2001, n. 279 “Regolamento di istituzione delle malattie rare e di esenzione dalla
partecipazione al costo delle relative prestazioni sanitarie, ai sensi dell'articolo 5, comma 1, lettera b) del
decreto legislativo 29 aprile 1998, n. 124", Al decreto ministeriale & allegato I'elenco delle MR per le quali
& prevista I'esenzione, individuate in base ai criteri indicati dalla normativa: limite di prevalenza
<5/10.000 abitanti, stabilito a livello europeo come criterio di rarita, gravita clinica, grado di invalidita e
onerosita della quota di partecipazione derivante dal costo dell'intervento assistenziale.

A causa della varieta e della complessita dei sintomi clinici delle MR, la norma non definisce
puntualmente le prestazioni erogabili in esenzione, ma prevede, per quelle presenti nelf’elenco allegato
al DM, il diritto allesenzione per tutte le prestazioni incluse nei LEA, necessarie a confermare la
diagnosi, appropriate per il monitoraggio della malattia e per la prevenzione degli ulteriori aggravamenti.
L’ambito di applicazione del d.m. n. 279/2001 non riguarda l'assistenza farmaceutica, né I'assistenza
protesica e integrativa, che sono regolamentate da altre norme specifiche, anche per gli esenti. Tuttavia,
molte delle Regioni la cui condizione economico-finanziaria consenta lintroduzione di Livelli di
assistenza ulteriori hanno autonomamente disposto I'erogazione gratuita dei farmaci di fascia C e di altri
prodotti non classificati come farmaci, ai cittadini affetti dalle MR residenti nel proprio territorio.

La riconduzione della disciplina delle MR ai LEA implica che lo strumento giuridico e la procedura per
I'aggiornamento siano quelli definiti dalla legge per la modifica dei livelli essenziali, ovvero un decreto del
Presidente del Consiglio dei Ministri, di concerto con il Ministro delleconomia e finanze, d’intesa con la
Conferenza Stato-Regioni. In occasione dell'aggiornamento dei Livelli essenziali di assistenza dovra
essere dedicata particolare attenzione alle necessita assistenziali delle persone affette da malattie rare
per la salvaguardia del principio di equita tra i cittadini e per assicurare una maggior omogeneita nella
disponibilita di trattamenti tra le diverse Regioni.

Al momento, i tumori rari sono in gran parte esclusi dall’elenco delle malattia rare allegato al decreto
ministeriale n.279/2001; tuttavia & necessario rivalutare tale situazione anche alla luce dei risultati delle
sperimentazioni in corso, al fine di integrare modelli organizzativi e processi assistenziali tra le reti
esistenti, in analogia a quanto avviene negli altri paesi europei.

2.3. Organizzazione
2.3.1 Rete Nazionale delle Malattie Rare

Il disegno generale della rete nazionale assistenziale dedicata alle MR (279/2001) resta un punto di
forza del sistema.

Il decreto ministeriale n. 279 del 2001 ha avuto il merito di introdurre nell'ordinamento sanitario
principi a tutela delle persone con malattia rara del tutto innovativi anche nel contesto europeo di quegli
anni:

1. richiamare I'attenzione sulla necessita di creare una rete di assistenza e di presa in carico del
malato raro;
2. riconoscere diritti e benefici specifici alle persone con malattie rare;,
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3. attribuire alle Regioni, il compito di individuare con atti normativi i presidi della Rete dove i
malati rari possano trovare specifica competenza diagnostica e di trattamento;
4. prevedere un sistema nazionale e locale di monitoraggio.

A partire dalla fine del 2001 quindi sono state programmate e implementate dalle Regioni reti
regionali per l'assistenza ai malati rari, in base a metodologie diverse pur nel rispetto dei criteri indicati
dal DM 279. Tali reti, che nel corso degli anni hanno subito rimaneggiamenti e riorganizzazioni, si sono
progressivamente estese in tutto il territorio nazionale fino a costituire attualmente la Rete nazionale per
le malattie rare (Accordo Stato-Regioni 2007).

La rete delle MR & costituita da tutte le strutture e i servizi dei sistemi regionali, che concorrono, in
maniera integrata e ciascuno in relazione alle specifiche competenze e funzioni, a sviluppare azioni di
prevenzione, implementare le azioni di sorveglianza, migliorare gli interventi volti alla diagnosi e al
trattamento e promuovere l'informazione e la formazione.

Il modello desiderato, coerente con lo spirito e con i principi fondativi del Servizio sanitario nazionale,
di cui la rete nazionale delle MR & parte integrante, & volto a garantire I'espletamento di funzioni
altamente specialistiche e derivanti da competenze specifiche e, allo stesso modo, di funzioni
assistenziali generali diffuse nel territorio. L'organizzazione auspicata si fonda sulla gestione, coordinata
a un livello regionale e interregionale, delle risposte alle specifiche necessita dei pazienti da parte delle
singole strutture.

Nodi principali della Rete nazionale delle MR sono i Presidi accreditati, preferibilmente ospedalieri,
appositamente individuati dalle Regioni tra quelli in possesso di documentata esperienza nella diagnosi
e nella cura di specifiche MR o di gruppi di MR, nonché di idonea dotazione di strutture di supporto e di
servizi complementari, ad esempio per la gestione delle emergenze e per la diagnosi biochimica,
genetica e molecolare (art. 2, comma 2, d.m. n. 279/2001). La dotazione di supporto pud essere
garantita anche mediante il collegamento funzionale tra le strutture e/o i servizi, come & il caso dei centri
di Genetica medica, parte integrante della rete delle MR. | Presidi della rete sono collegati, in modo
diversificato in base alle differenti organizzazioni sanitarie regionali, ai servizi ospedalieri e territoriali pit
prossimi ai luoghi di residenza dei malati. Questi collegamenti, pur sperimentati come strategici per
Ieffettiva presa in carico per le persone con malattia rara, soffrono attuaimente di una difformita di
realizzazione e risultano ancora carenti in molte aree territoriali. | Presidi compresi nella rete operano
secondo protocolli clinici concordati e collaborano con i servizi territoriali € i medici di famiglia per la
presa in carico e la gestione del trattamento. | Presidi della rete dovranno rispettare i nuovi requisiti
previsti dalle raccomandazioni dell’'Unione Europea, in modo tale da poter svolgere I'azione di centri di
expertise e candidarsi a partecipare alle ERN.

In relazione a quanto sta avvenendo a livello europeo e all’esperienza gia maturata in ltalia, la
revisione delle reti regionali dovra tendere ad individuare centri di competenza con le caratteristiche di
unita funzionali, costituite da una o pill unita organizzative/operative, all'interno delle quali sia gestito il
percorso diagnostico, volto ad individuare la malattia il pit precocemente possibile, e definito il percorso
socio-sanitario globale della persona affetta dalla MR.

Per svolgere efficacemente quest’ultimo compito, i centri di expertise dovranno essere incardinati
nella rete assistenziale regionale. Nel processo di valutazione continua della qualita dell’assistenza di tali
strutture, le Regioni potranno acquisire il parere delle Associazioni dei malati e potranno proporre
programmi di valutazione esterna di qualita anche mediante audit esterni, secondo modelli gia in atto in
diversi paesi europei.

Per il coordinamento delle strutture nell’ambito di ciascuna Regione, I'Accordo Stato-Regioni del 10
maggio 2007 ha previsto, laddove compatibile con I'assetto organizzativo regionale, il riconoscimento di
Centri di coordinamento regionali e/o interregionali che favoriscano il lavoro in rete. | Centri di
coordinamento dovranno assicurare lo scambio di informazioni e di documentazione relativa alle MR con
gli altri Centri regionali e interregionali e con gli altri organismi internazionali competenti; il
coordinamento dei Presidi della rete; la consulenza e il supporto ai medici del SSN; la collaborazione
alle attivitd formative degli operatori sanitari e del volontariato e alle iniziative di prevenzione;
linformazione ai cittadini e alle associazioni dei malati e dei loro familiari. Inoltre, i Centri di
coordinamento devono garantire il collegamento funzionale con i singoli Presidi della rete per le MR,
raccogliendo le richieste dei medici e/o dei pazienti e indirizzando i pazienti ai Presidi della rete. Per
assolvere a tali compiti, i Centri di coordinamento devono assicurare la presenza di una struttura
autonoma, in grado di supportare I'attivita di raccolta e di smistamento delle richieste, con personale e
linee telefoniche dedicate; l'inserimento e la ricerca in rete di informazioni; la disponibilita di reti di

11
























































































