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FOCUS SULLE MALATTIE RARE A LIVELLO REGIONALE 

 

IL PUNTO DI VISTA DEL 
FARMACISTA OSPEDALIERO 



IL PUNTO DI VISTA DEL 
FARMACISTA OSPEDALIERO 

PAZIENTE AFFETTO DA MALATTIA RARA 

Normativa di riferimento Distribuzione Diretta 

Monitoraggio delle prescrizioni e dei Piani Terapeutici 

Monitoraggio dei costi Aderenza alla gara regionale 

Allestimento preparazioni galeniche 



Rivolte a PAZIENTI 
• Assistenza a pazienti pediatrici e adulti 

• Orientamento verso gli specialisti più adeguati 

• Colloqui telefonici o diretti con famiglie e pazienti 

• Ascolto 

• Monitoraggio e assistenza nei percorsi sanitari 

 

 

 

 

 

 

 

 

Rivolte a OPERATORI SANITARI 
• Contatti con medici certificatori dell’intera Rete Regionale 

• Assistenza per il rinnovo dei Piani Terapeutici 

• Tutoraggio e assistenza a medici certificatori e Funzionari ASL 
nell’uso del Registro Nazionale delle Malattie Rare 

• Contatti telefonici con gli sportelli delle altre regioni 

 

 

SPORTELLO REGIONALE MALATTIE RARE 

Attivo dal 2009  attualmente gestito da 2 INFERMIERE PEDIATRICHE 

http://www.google.it/url?url=http://www.canstockphoto.it/infermiera-paziente-23564615.html&rct=j&frm=1&q=&esrc=s&sa=U&ved=0ahUKEwjr7ZP37-bQAhVGbRQKHXouBBY4KBDBbggyMA4&usg=AFQjCNE0TSlsdZPNPXgaB8bpa_HKHLeahQ
http://www.google.it/url?url=http://www.valtrompianews.it/notizie-it/(Irma,Marmentino,Pezzaze)-Un-medico-fisso-per-Marmentino,-Pezzaze-e-Irma-23016.html&rct=j&frm=1&q=&esrc=s&sa=U&ved=0ahUKEwjeqPuH8ObQAhXEXhQKHY9hDxkQwW4IFjAA&usg=AFQjCNERSS6lnSHuhWRN6vquc4yHFgtq0g


PIANO TERAPEUTICO 

INFORMAZIONI PRINCIPALI 

 

 

• DATI ANAGRAFICI PAZIENTE 

• PATOLOGIA 

• CODICE DI ESENZIONE 

• SPECIALISTA DI RIFERIMENTO 

• FARMACI E PRESIDI 

• DATA 

https://www.google.it/url?url=https://play.google.com/store/apps/details?id=com.app2u.magnifier&hl=it&rct=j&frm=1&q=&esrc=s&sa=U&ved=0ahUKEwiswazJ7ubQAhUBGBQKHQopCBsQwW4IGDAB&usg=AFQjCNEliS1ALfGAXbhLVOGrqqTb8p4F5Q


Istituto Giannina Gaslini 
MALATTIE  RARE  A  MAGGIORE  IMPATTO  IN  UN  OSPEDALE  PEDIATRICO 
 
MONITORAGGIO ECONOMICO 

MALATTIA DI GAUCHER 

MUCOPOLISACCARIDOSI DI TIPO 1 

MALATTIA DI FABRY 

DEFICIT DI α-GLUCOSIDASI ACIDA 

IMIGLUCERASI (Cerezyme®)/ELIGLUSTAT (Cerdelga®) 

LARONIDASI (Aldurazyme®) 

AGALSIDASI BETA (Fabrazyme®) 

AGLUCOSIDASI ALFA  (Myozyme®) 

Spesa anno 2016:  
Circa 1.000.000 di euro 

ELIGLUSTAT (Cerdelga®):  
farmaco innovativo, terapia orale invece che 
endovenosa 
PROBLEMA: classe CNN 
Autorizzazione AIFA all’importazione per 4 mesi 
Rimborso mediante fondi Malattie Rare 
 

TERAPIA ENZIMATICA SOSTITUTIVA 

PROGETTO TUTOR: la terapia viene consegnata al domicilio del paziente, 
dove un infermiere qualificato somministra il farmaco 



Istituto Giannina Gaslini 
MALATTIE  RARE  A  MAGGIORE  IMPATTO  IN  UN  OSPEDALE  PEDIATRICO 
 
CENTRO  DI  RIFERIMENTO  A  LIVELLO  REGIONALE 

Alcuni dati:  
29 pazienti seguiti presso il centro U.O.S.D. Emostasi e Trombosi ritirano i farmaci 
presso la farmacia interna 
16 farmaci diversi vengono attualmente acquistati per i pazienti emofilici 
Spesa per i pazienti emofilici nell’anno circa 3.100.000 euro 
Budget dedicato 
Sviluppo dell’inibitore: aumento del consumo di EPTACOG ALFA (NOVOSEVEN®)  
 
NUOVE TERAPIE:      
Efmoroctocog alfa (ELOCTA®) 
immesso in commercio ad agosto 2016  

EMOFILIA 



Istituto Giannina Gaslini 
MALATTIE  RARE  A  MAGGIORE  IMPATTO  IN  UN  OSPEDALE  PEDIATRICO 
 

CENTRO DI RIFERIMENTO A LIVELLO REGIONALE 

Epilessia Mioclonica Severa 
pazienti complessi, spesso resistenti alle terapie farmacologiche convenzionali e 
per i quali si rende necessario: 
• acquisto di farmaci disponibili solo all’estero (STIRIPENTOLO) 
• acquisto di specialità medicinali dedicate al singolo paziente per garantire la 
continuità terapeutica (TOPIRAMATO, ACIDO VALPROICO) 
• fornitura di integratori alimentari che costituiscono una vera e propria terapia 
per pazienti in DIETA CHETOGENICA 
• avvio di terapie OFF LABEL, quando non sono disponibili alternative 
terapeutiche  (PERAMPANEL:indicato in pazienti > di 12 anni) 



Istituto Giannina Gaslini 
MALATTIE  RARE  A  MAGGIORE  IMPATTO  IN  UN  OSPEDALE  PEDIATRICO 
 
ALLESTIMENTO  PREPARAZIONI  GALENICHE 
 
DREPANOCITOSI:  

Nel 2016 sono state allestite 670 cartine monodose di  

IDROSSICARBAMIDE 

L01XX05  ANTINEOPLASTICO 

 

Nuove preparazioni galeniche: 

VITAMINA A 10.000 UI/ml soluzione orale 

Non più disponibile la specialità medicinale  

 

ACIDO FOLICO 0,1% soluzione acquosa 

Entrambe utilizzate per l’ipoplasia dei dotti biliari 



Malattia di Hirshprung 

Istituto Giannina Gaslini 
MALATTIE  RARE  A  MAGGIORE  IMPATTO  IN  UN  OSPEDALE  PEDIATRICO 
 
FORNITURA  DI  DISPOSITIVI  MEDICI 

LAVAGGI RETTALI CON SOLUZIONE FISIOLOGICA: “NURSING INTESTINALE” 
 
SODIO CLORURO 0,9%: SPECIALITA’ MEDICINALE FASCIA C 
 

SONDE RETTALI: DISPOSITIVO MEDICO 
 
 



Grazie per l’attenzione 


