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Le malattie rare nell’età adulta 



I clinici (specialisti)  
e il personale sanitario  

Le associazioni 

I pazienti 

Le famiglie 

Le ASL e i Servizi Territoriali 

I Servizi Farmaceutici 

Le Aziende Sanitarie 

Il punto di vista dei clinici della rete 



Attività dei clinici della rete 

• Effettuazione di visita ed accertamenti per la definizione della diagnosi.  

 Raccolta anamnesi e valutazione degli esami portati in visione 

 Visita medica 

 Se necessario richiesta di altri esami (di laboratorio, strumentali, genetici) 

 Conferma/esclusione della diagnosi (deve comunque essere garantito il 
follow up medico e strumentale per i segni e sintomi presentati dal paziente) 

 Certificazione di Malattia Rara 
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• Follow up clinico-strumentale e rivalutazione globale  

 in base alla patologia di base e, generalmente, annuale 
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Come? 

• Equipe multidisciplinare 



• Genetista medico (con competenze internistiche) 
• Psicologo clinico 
• Specialisti (neurologo, cardiologo, endocrinologo, reumatologo, 

immunologo, internista, geriatra, fisiatra,  radiologo, ...) 
• Altro personale sanitario (infermiere, logopedisti, fisioterapisti, …) 

Figure professionali necessarie 



Come? 

• Equipe multidisciplinare 

• Contatto e scambio di informazioni con il/i laboratori e con chi 
effettua gli esami strumentali  

• Personale infermieristico e socio-sanitario specificamente formato 
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Percorsi diagnostico-terapeutici – IRCCS AOU San Martino-IST  

I pazienti 

I famigliari 

Le Unità 
Operative 
Aziendali  

La Direzione 
Sanitaria  Le associazioni 

Il Servizio 
di Psicologia 

Clinica 

Quali?  

Chi? 

Come 
attivarli ? 

L’esperienza 



• Istituzione del Centro di Coordinamento Aziendale per le Malattie 
Rare 
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Percorsi diagnostico-terapeutici – IRCCS AOU San Martino-IST  



1. sclerosi tuberosa 

2. neurofibromatosi 

3. forme epilettiche e/o malformative 

4. patologie cromosomiche e/o malformative con/senza ritardo mentale 

5. malformazioni di Arnold-Chiari 

6. forme distrofiche/miotoniche dell’adulto 

7. malattie del collagene 

8. malattia di Fabry 

9. malattia di von Hippel-Lindau 

10. neuropatie periferiche, paraparesi spastiche, atassie 

11. demenze  

 
giugno 2014 

Percorsi diagnostico-terapeutici – IRCCS AOU San Martino-IST  





Piani terapeutici 

Preparazione, in accordo con la Farmacia dell'Azienda, di una scheda per i 
piani terapeutici delle Malattie Rare 

- uniformità di informazioni presenti nel PT 

 



Test genetici per la diagnosi di MR 

• Effettuazione di visita ed accertamenti presso il Centro per la definizione 
della diagnosi. Se appropriato prelievo per analisi genetica 

 Informazione su quali centri effettuano il test (Italia/Estero) 

 Contatto con il centro e richiesta di modalità di effettuazione dell’analisi 

 Se necessaria relazione per modulo S2 

 Raccolta della documentazione necessaria, incluso il consenso e la/le richiesta/e 

 Estrazione del DNA dal prelievo del paziente 

 Invio al laboratorio e monitoraggio dell’esecuzione del risultato 

 All’arrivo del referto contatto con il paziente/medico coinvolto  e consegna in 
consulenza genetica multidisciplinare (se appropriata) 

 



• Esami non appropriati 

 costi di analisi  

 costi di consulenza 

Test genetici per la diagnosi di MR 



Criticità nella gestione clinica delle MR 

• Tempo di studio  del paziente  
 ricerca bibliografica 
 confronto con colleghi 
 preparazione della relazione scritta 
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• Perdita di competenze specialistiche della Regione Liguria  

 «settori di competenza» 

 



 

• Carenza di spazi (famiglie e multidisciplinarietà) 

 

 

 

Carenze nella gestione clinica delle MR 



 

• Carenza di spazi (famiglie e multidisciplinarietà) 

• Carenza di risorse per miglioramento della capacità diagnostica 

 Strumentazione di laboratorio, strumentazione diagnostica per 
immagini,… 

 

Carenze nella gestione clinica delle MR 



 

• Carenza di spazi (famiglie e multidisciplinarietà) 

• Carenza di risorse per miglioramento della capacità diagnostica 

 Strumentazione di laboratorio, strumentazione diagnostica per 
immagini,… 

• Carenza di personale:  

 Personale infermieristico e socio-sanitario formato per le MR 

 Personale strutturato medico con competenze specifiche (capacità di 
lavoro in equipe, formazione internistica, …) 

 Personale strutturato di laboratorio con capacità di interpretazione dei 
risultati molecolari e integrazione con la clinica 

 

 

 

Carenze nella gestione clinica delle MR 



• Certificazione di Malattia Rara: 288 pazienti 

• DSA attivi: 9 

• Piani Terapeutici rilasciati ed aggiornati per pazienti seguiti dal Centro: 114 

• Test genetici effettuati per pazienti seguiti dal Centro e inviati ad altri 
laboratori: 485 

• Ambulatori multidisciplinari in attività con cadenza programmata: 5  

 

 

Centro Aziendale di Coordinamento per le Malattie Rare  
IRCCS AOU San Martino-IST  



     MR nell’adulto: luci ed ombre 
Luci 

 Contatto con Sportello MR 

 Contatti con le Associazioni 

 Definizione di percorsi diagnostico-terapeutici assistenziali 
dedicati 

 Rapporti con altri Centri Regionali e con il territorio (ASL, 
Farmacie, ecc) 

 Aggregazione di un gruppo di professionisti «attenti» alle MR 

 

Ombre 
 Necessario allargamento della rete di professionisti coinvolti 

 Carenza di personale dedicato e di spazi  

 Carenza di risorse per formazione del personale e 
miglioramento della capacità diagnostica 

 … 
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Il futuro 


