
www.iss.it/cnmr
Centro Nazionale Malattie Rare – Istituto Superiore di Sanità                      www.iss.it/cnmr

PIANO NAZIONALE MALATTIE RARE 2013-
2016



www.iss.it/cnmr

2013 REPORT ON THE STATE OF THE ART OF 
RARE DISEASE ACTIVITIES IN EUROPE



www.iss.it/cnmr



www.iss.it/cnmr
Centro Nazionale Malattie Rare – Istituto Superiore di Sanità                      www.iss.it/cnmr



www.iss.it/cnmr



www.iss.it/cnmr

 Adeguata capacità di diagnosi, follow-up e presa in 
carico dei pazienti

 Volume di attività significativo, rispetto alla 
prevalenza della malattia

 Capacità di fornire pareri qualificati e di utilizzare 
linee-guida di buona pratica clinica e di effettuare 
controlli di qualità 

 Documentato approccio multidisciplinare

 Elevata competenza ed esperienza, documentata con 
pubblicazioni scientifiche

 Riconoscimenti, attività didattica e di formazione

 Significativo contributo alla ricerca

 Stretta interazione con altri centri esperti, capacità di 
operare in rete a livello nazionale ed internazionale

 Stretta collaborazione con le Associazioni dei pazienti

 Verifica periodica del mantenimento dei requisiti.

Centri di designazione e 
valutazione dei centri di 
expertise e network 
europei di riferimento 
europei
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RIUNIRE A LIVELLO EUROPEO LE COMPETENZE SULLE MALATTIE RARE

Sostenere l’adesione e sviluppo a orientamenti 
europei sui test diagnostici o su programmi di 

prevenzione 
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COMMISSION EXPERT GROUP ON RARE DISEASES
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PSN Malattie Rare 2013-2016: LEA
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AGGIORNAMENTO dei LEA 
(Definiti dal DPCM 29 Novembre 2001, richiama e conferma il DM 279/2001)

L’applicazione del DM 270/2001 non riguarda l’assistenza farmaceutica, l’assistenza 
protesica e integrativa  Ruolo delle Regioni

Indicazioni:
“Particolare attenzione alle necessità assistenziali delle persone affette da malattie 
rare a salvaguardia del principio di equità e per una maggiore omogeneità nella 
disponibilità di trattamenti tra le diverse regioni”

Esempio: nuove prestazioni diagnostiche per le MME (dosaggio acidi organici urinari)
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Normativa nazionale di riferimento per le direttive riguardanti le MR

I presidi della rete dovranno rispettare i requisiti previsti dalle raccomandazioni EU per 
poter svolgere l’azione di centri di expertise e candidarsi a partecipare agli ERNs

I presidi della rete dovranno essere parte della rete assistenziale regionale ed 
essere unità funzionali. Per la valutazione della qualità dell’assistenza, le Regioni 
potranno acquisire il parere delle Associazioni dedicate e proporre programmi di 
valutazione esterna

Decreto Ministeriale 18 Maggio 2001, n.279

RETE NAZIONALE MALATTIE RARE

Istituisce una rete nazionale assistenziale 
dedicata

Per le malattie “ultra‐rare” o di particolare complessità: individuazione di centri clinici 
nazionali (criteri di selezione) telemedicina, teleconsulto estero. 
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La rete nazionale delle malattie rare per un 
approccio sistemico

MMG, PLS, strutture 
territoriali

Centri clinici specializzati

1. Ridurre gli interventi 
incoordinati

2. Assicurare la continuità 
delle cure

3. Aumentare la qualità 
nell’informazione medico-
scientifica e renderle più 
accessibili

4. Ridurre il ritardo 
diagnostico
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PSN 2013-2016 e REGISTRO NAZIONALE MALATTIE RARE
OBIETTIVI

 Migliorare la copertura dei dati, in termini qualitativi e quantitativi

 Realizzare un'accurata codifica e una classificazione corretta e omogenea 
delle malattie

 Sviluppare un sistema integrato, capace cioè di scambiare informazioni 
con:
a) flussi informativi correnti del sistema informativo italiano 
b) piattaforme in via di sviluppo a livello europeo e internazionale

 Favorire l’interoperabilità
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CODIFICA delle MALATTIE RARE

Programmazione sanitaria 
Registri nazionali ed internazionali

Rintracciabilità delle MR nei sistemi informatici basati sull'ICD. 
E’ necessario:

 Unificare e standardizzare la codifica delle MR utilizzata in 
ambito internazionale

 Revisione attuale sistema di classificazione ICD-10  ICD11

 ORPHA code (Orphanet classification of RD)
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Sindrome di Klinefelter?
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Congiuntivite o 
Telangectasie congiuntivali

ORPHA100

ICD-9 G11.3

ICD10: Q85.8 Other phakomatoses not 
elsewhere classified

Sindrome di            
Sturge-Weber
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LA  RICERCA
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Progetto europeo 2013‐2016
Coordinato dal CNMR‐ISS
15 partner (9 SM)

Sviluppo piattaforma  per la 
raccolta di informazioni validate per 
la gestione clinica di MR 

Incentivare la diffusione di best 
practices e linee guida per migliorare 
l’assistenza e ridurre la differenza tra 
gli stati membri

Procedure standard per lo 
sviluppo e elaborazione di 

linee guida
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Progetto cofinanziato CE (2011‐2014)

Obiettivo: Piattaforma europea per i registri 
di MR
www.epirare.eu

Progetto finanziato dalla CE (2012‐2016)
Obiettivo: infrastruttura globale per le MR
Piattaforma integrata  registri, fenotipo 
clinico, biobanche, “omiche”
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Registro Nazionale Malattie Rare
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Registro Nazionale Malattie Rare
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Regioni 
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SCREENING NEONATALE
ESTESO

PROTEGGERLO DAL SUO 
PRIMO GIORNO



www.iss.it/cnmr

SCREENING NEONATALE ESTESO
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REGISTRI NAZIONALI
MALATTIE RARE e 
FARMACI ORFANI

RICERCA

TEST GENETICI

FARMACI ORFANI

PROGETTI 
EUROPEI

NETWORK ITALIANO
ACIDO FOLICO

FORMAZIONE
INFORMAZIONE

ASSOCIAZIONI PAZIENTI

MEDICINA NARRATIVA

LINEE GUIDA

Centro Nazionale Malattie Rare
Istituto Superiore di Sanità
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RETE NAZIONALE 
MALATTIE 
RARE
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Studio su 6000 pazienti:

 Ritardo diagnostico (25%)

 Diagnosi errata (40%)
 Terapia chirurgica inappropriata (16%)
 Terapia medica inappropriata (33%)
 Risvolti psicologici (10%)

 Scarsa comunicazione sulla diagnosi (45%)

Eurordis. European Organization for Rare Diseases
Eurordis Care 2: Survey of diagnostic delay, 8 diseases, 
Europe. 2006

Malattie rare e ritardo diagnostico
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- D.M. 279/2001: Rete nazionale delle malattie rare
- Accordi Stato-Regioni: 2002, 2007

- Decreto del 15-04-2008 (G.U. n. 227, 27-09-2008) 

 Presidi ospedalieri in tutte le Regioni 

 Centri di coordinamento regionali 

 Centri interregionali per malattie a bassa prevalenza (G.U.) 

 Tavolo di Coordinamento per il monitoraggio delle attività

 Registri regionali 

 Registro nazionale malattie rare

 Esenzione dalla partecipazione al costo delle malattie rare 

elencate in Allegato 1 D.M. 279/2001 e successivi aggiornamenti
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PREMESSA

1. Contesto  europeo

2. Contesto nazionale

3. Obiettivi del Piano e monitoraggio                           
(modalità e strumenti)
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