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Rete	per	le	malattie	rare	

– Il Decreto Ministeriale 279/2001 istituisce la Rete Nazionale per la
prevenzione, la diagnosi e la terapia delle malattie rare. I punti salienti
sono:

• un elenco di malattie rare con particolari diritti
• creazione di una Rete Nazionale e di una Rete regionale di centri
accreditati scelti in ogni regione per la diagnosi e la cura di
specifiche forme

• creazione di registri ad hoc con sede sovra regionale e nazionale
con il compito di coordinare e monitorare l’attività dei centri
accreditati e la concessione di benefici ai pazienti

• coinvolgimento delle associazioni dei pazienti nei processi
decisionali e di monitoraggio

• supporto alle famiglie dei pazienti e ai professionisti del SSN con
azioni di informazioni e formazioni mirate





Considerato altresì che le MR sono spesso causa di una certa diseguaglianza
fra cittadini all’accesso ai servizi socio-sanitari, a causa delle disponibilità
disomogenee e spesso insufficienti di conoscenze scientifiche e/o di struttura.

Considerato che si rende necessario assicurare una territorialità
dell’assistenza secondo il principio della qualità e specificità assistenziale e
dei rapporti dei presidi della rete e non della diffusione omogenea dei presidi

Centri MR in Sicilia
Il razionale della Rete



L’obiettivo principale è quello di facilitare al massimo il paziente nel percorso
diagnostico e terapeutico, garantendo un elevato livello della qualità
dell’assistenza resa ed una tempestività d’azione, nonché costituire punto di
riferimento privilegiato per le associazioni dei pazienti e dei loro familiari; alle
strutture individuate è affidato il ruolo di guida nella gestione del percorso
assistenziale del paziente attraverso procedure formalizzate di diretta
collaborazione con le strutture ospedaliere e/o territoriali presso le quali il
paziente è assistito e il compito di offrire, qualora si renda necessario, supporto e
consulenza ai MMG, PLS e specialisti del SSR;

Centri MR in Sicilia
Il razionale della Rete



Considerato che il Registro regionale per le malattie rare dovrà ottenere
informazioni epidemiologiche utili a definire le dimensioni del problema e a
stimare, tra l’altro, l’intervallo di tempo che intercorre tra l’insorgenza dei sintomi e
la definizione della diagnosi, la migrazione sanitaria intra ed extra-regionale dei
pazienti, supportare la ricerca scientifica ed il confronto tra operatori sanitari per
la definizione di criteri diagnostici e terapeutici assistenziali

Centri MR in Sicilia
Il razionale della Rete



Prima	individuazione	dei	Centri	MR	in	Sicilia
D.A. 781	del	29/4/11



Rete regionale di rilevazione delle Malattie Rare. Anno 2011

Palermo

Messina

Catania

ASP 4 Enna
IRCSS Oasi Maria SS. Di Troina

• U.O.C. di Pediatria e Genetica Medica
• U.O.S. Dermatologia

Troina

ASP 6 Palermo
A.O.U.P. P.Giaccone PA

• U.O. di Emostasi
• U.O. Medicina Interna
• U.O. Oncologia Medica

ARNAS Civico-Osp. Dei Bambini
• U.O. Clinica Pediatrica
• U.O. 2° Pediatria

ARNAS Civico PA
• U.O. Oncolematologia Pediatrica
• U.O. Dermatologia

A.O. Villa Sofia – Cervello PA
• U.O. di Uroginecologia
• U.O. di Patologia Clinica
• U.O. Prevenzione e terapia della

Talassemia
• Servizio di Genetica Medica

ASP 5 Messina
A.O.U.P. di Messina

• U.O. di Pediatria
• U.O. Neuropsichiatria Infantile
• U.O. di Neurologia e malattie neuromuscolari
• Dipartimento delle Scienze Pediatriche
• U.O. Allergologia e Immunologia clinica

ASP 3 Catania
A.O.U.P. V. Emanuele - CT

• U.O. di Clinica Pediatria CT
• U.O. di Reumatologia
• U.O. di endocrinologia Pedriatrica

P.O. Ferrarotto Santo Bambino - A.O.U.P.
• U.O. di Ematologia

A.O.U.P. V. Emanuele - CT
• U.O.C. diagnosi prenatale e genetica medica
• U.O. Oculistica
• U.O. di Pneumologia
• Dipartimento assistenziale di Medicina

ARNAS Garibaldi – Catania
• Dipartimento Materno Infantile
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Rete regionale di rilevazione delle Malattie Rare. Anno 2013

ASP 4 Enna
IRCSS Oasi Maria SS. Di Troina

• U.O.C. di Pediatria e Genetica Medica
• U.O.S. Dermatologia

ASP 6 Palermo
ARNAS Civico-Osp. Dei Bambini

• U.O. Clinica Pediatrica
• U.O. 2° Pediatria

ASP 5 Messina
A.O.U.P. di Messina

• U.O. di Pediatria
• U.O. Neuropsichiatria Infantile
• U.O. di Neurologia e malattie neuromuscolari
• Dipartimento delle Scienze Pediatriche
• U.O. Allergologia e Immunologia clinica

ASP 3 Catania
P.O. Ferrarotto Santo Bambino -

A.O.U.P.
• U.O. di Ematologia
A.O.U.P. V. Emanuele - CT
• U.O.C. diagnosi prenatale e genetica

medica
• U.O. Oculistica
• U.O. di Pneumologia
• Dipartimento assistenziale di Medicina
• U.O. di Clinica Pediatria CT
• U.O. di Reumatologia
• U.O. di endocrinologia Pedriatrica
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• Dipartimento medicina interna
Fondazione Maugeri - Mistretta

• U.O. di Neuroriabilitazione intensiva

ARNAS Garibaldi – Catania
• Dipartimento Materno Infantile

• U.O. Ematologia
• U.O. Gastroenterologia
• U.O. di Reumatologia
• U.O. di Endocrinologia

• U.O. Dermatologia

ISMETT
• U.O. Pediatria – malattie rare

metabolismo fegato
• U.O. Pediatria – malformazioni

congenite rare

A.O.U.P. P.Giaccone PA

• U.O. di Emostasi
• U.O. Medicina Interna
• U.O. Oncologia Medica

• U.O. Dermatologia
• U.O. neurologia e neuro

fisiopatologia
• Sez. endocrinologia Dip.

Biomedico

ARNAS Civico PA
• U.O. Oncolematologia Pediatrica
• U.O. Dermatologia
• U.O. Malattie infettive
• U.O. Ematologia
• U.O. Gastroenterologia ed

endoscopia

A.O. Villa Sofia – Cervello PA
• U.O. di Uroginecologia
• U.O. di Patologia Clinica
• U.O. Prevenzione e terapia

della Talassemia
• Servizio di Genetica Medica

• U.O. Medicina fetale e diagnosi
prenatale

ASP 1 Agrigento

A.O. Civili Riuniti - Sciacca
• U.O. Pediatria e neonatologia

P.O. S.Giovanni di Dio - Agrigento 
• U.O. Nefrologia e dialisi
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A.O Papardo - Messina
• U.O. di Ematologia

+3

ARNAS Civico PA
• U.O. Malattie infettive

A.O. V.CERVELLO PA
• U.O. Malattie infettive
• U.O. Malattie apparato respiratorio





I 3 pilastri

Farmaceutica
Assistenza

ospedaliera e territoriale Registro

Gestione delle malattie rare



Registro	Nazionale	Malattie	Rare
• Istituito all’Istituto Superiore di Sanità (ISS) mediante il Decreto Ministeriale (D. M.) 
279/2001 (Art. 3) e ha avuto successive implementazioni mediante gli Accordi Stato‐
Regioni del 2002 e 2007. 

• strumento principale di sorveglianza delle MR su scala nazionale; 
• Obiettivi principali :

• produrre le evidenze epidemiologiche a supporto 
• i) della definizione e dell’aggiornamento dei Livelli essenziali di assistenza; 
• ii) delle politiche e della programmazione nazionale. 

• Altri obiettivi : 
• i) stimare la prevalenza e l’incidenza delle diverse MR; 
• ii) caratterizzarne la distribuzione sul territorio nazionale; 
• iii) stimare la migrazione sanitaria dei pazienti, 
• v) stimare il ritardo diagnostico. 

• Per poter rispondere in maniera soddisfacente agli obiettivi prefissati, è necessario 
utilizzare dati che soddisfino requisiti di qualità adeguatamente elevati



Informazioni	rilevate	dal	
RNMR

• Accordo Stato Regioni 2007
• Data Set Minimo comunicato dalle regioni al RNMR

•Codice identificativo del paziente
• Sesso
•Data di nascita
• Luogo di residenza
• Stato in vita (data di decesso)
•Diagnosi
•Data di diagnosi
•Centro di diagnosi
•Data di insorgenza dei primi sintomi
• Farmaco orfano erogato



Prima di attivare il Registro è stato necessario organizzare la rete dei centri di
malattie rare.

Successivamente sono stati individuati i Referenti incaricati di trasmettere i
dati per singola Struttura. La raccolta è partita dopo un corso di formazione, in
collaborazione con il Centro Nazionale Malattie Rare

Ogni ospedale lavorava in modo autonomo, senza rapporti con gli altri centri.

Registro	nazionale	malattie	rare	–
Criticità	iniziali



La	maggior	parte	dei	Registri	sono	stati	attivati	dopo	l’introduzione	
dell’Accordo	Stato	Regioni	del	2007



Registro	Regionale	Malattie	Rare

• Fonti: rete dei Centri per le Malattie Rare 
• D.A. 781 del 29/4/11

• Coordinamento: DASOE 
• collegamento con la rete dei centri 

• rilascio delle credenziali di accesso  
• formazione regionale

• Gestione centralizzata presso il Centro Nazionale 
Malattie Rare dell’ISS



Descrizione	del	sistema

Rilascio credenziali di accesso

Rete regionale dei referenti

OER

Registro Nazionale Malattie Rare

Rilevazione e registrazione 
dei dati

Validazione dei dati

Acquisizione dei dati

Segnalazione casi





Andamento	della	rilevazione	al	13	maggio	2015
avvio della rilevazione: 1 giugno 2011



Andamento	del	numero	di	patologie	trattate
avvio della rilevazione: 1 giugno 2011



Prime 20 patologie alla data del 13 maggio 2015



Schede	trattate	per	struttura
Totale schede trattate al 13 maggio 2015: 8647



L’ISS e il Tavolo Interregionale stanno lavorando sul miglioramento della qualità
dei dati raccolti

‐ incrementare la copertura e la completezza del Registro

‐ Migliorare le definizioni e la loro applicazione

‐ Migliorare le informazioni sulle date di esordio, di diagnosi e sul farmaco
prescritto

‐ sviluppare	un	Database	dinamico	in	continuo	aggiornamento	(stato	in	vita	del	
paziente,	assunzione	farmaco	orfano…ecc)

Cosa	migliorare	



Il	sistema	in	sviluppo	presso	il	CNMR

Presidi Designati

Registri Regionali

Data Set Minimo

CNMR

Centri del SSN
–

altri esperti

Associazioni 
dei pazienti

Registri di Patologia
Data Set Esteso
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Per le Regioni che lo 
richiedono: possibilità 
di ampliare il data 

set minimo, 
nell’ambito del 

mandato del DM 
279/2001



Il	nuovo	Registro	regionale	
ampliamento	data	set	minimo

• Il RRMR in Sicilia nella fase di avvio ha garantito ottime
caratteristiche di semplicità, accessibilità e adesione da
parte di tutti i centri.

• Necessario avviare una nuova fase di progettazione
insieme al CNMR di un nuovo modello di registro
regionale implementato attraverso il ricorso ad
informazioni di livello più complesso e di utilità per la
gestione dei casi sul territorio.





DECRETO	19	novembre	2009
Modalità	operative	per	l'impiego	ed	erogazione	dei	medicinali	al	
di	fuori	delle	indicazioni	autorizzate(off‐label)	per	casi	specifici.
GURS		n.	60	del	24	DICEMBRE	2009	

Art. 2
Sono approvate le modalità operative di cui all'allegato
B, parte integrante del presente decreto, per l'impiego ed
erogazione dei medicinali al di fuori delle indicazioni
autorizzate (off-label) e per l'impiego ed erogazione dei
farmaci di classe C per pazienti affetti da malattie rare
iscritti al S.S.N. ed in possesso di specifica esenzione per
la patologia di interesse.





Il	Prontuario	Terapeutico	Ospedaliero	
della	Regione	Sicilia	(PTORS)

Non è previsto l’inserimento “automatico” dei farmaci
orfani;

Nelle more dell’inserimento in Prontuario, l’accesso al
trattamento è garantito ai sensi dell’Art. 3 del D.A.
615/08.



Conclusioni
• Collaborazione tra Centri
• Il sistema in atto presenta buone caratteristiche di
funzionamento e un ottimo livello di adesione da parte dei
Centri coinvolti in prima battuta (accettabilità)

• In corso un programma regionale (DASOE) per
l’implementazione delle caratteristiche del registro.

• Accesso alle terapie
• Necessario migliorare la rappresentatività e copertura

• Fondamentale il ruolo delle associazioni nel promuovere la
segnalazione dei casi


