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MODELLI/ Disco verde al Piano nazionale per il 2013-16 - Spazio alla prevenzione E

Una strategia per le «rare»

| requisiti della rete, la formazione e le priorita per una diagnosi precoce

a avuto i via libera dalla
Conferenza Stato-Regioni
del 16 ottobre scomo il Pia-
no nazionale malatic rare (Pnmn)
20H3-16. Lo schema di Accordo ©
stato gl sottoposto al vaglio del mini-
stero dell”Economia, che ha precisato
la necessita di dare attuazione al pra-
no con le risorse disponibili a legisla-
zione vigente (nel piano stesso si pre-
¢isa che non ¢ previsto lo stanziamen-
to di risorse ad hoo) ¢ di specificare
nell’ Accordo che nessun compenso
andrd provisto per 1 componentt del
Comitato nazionale la cui costituzio-
ne ¢ prevista al punto 3 del Piano,
Obiettivo principale del Pnmr ¢ «lo
sviluppo di una stralegia integrata, glo-
bale ¢ di medio periodo per Pliadia
sulle malattic rare. contrata sui bisogni
assistenziali della persona ¢ della sua

famighia ¢ definita con il coinvolgimen-
o di it 1 portatori di interesse. tenuto
conto delle esperienze gia maturate ¢
nel guadro delle indicazioni curopee».

[ prevista, come strumento di go-
verno, Distituzione di un Comitato na-
zionale, con il compito di delineare e
lince strategiche da attuare, dalla dia-
anost all"assistenza, dalla neerca alla
formazione. Gl interventt previsti dal
Piano dovranno essere verificati dal
Comitato penmancnte per la verifica
dell’effettiva crogazione dei Lea.

La rete nazionale, Nell'ambito di

una pianificazione condivisa tra le Re-
gioni ¢ attraverso accordi interre g
I andrd implementata ¢ qualificata la
rete. individuando ¢ monitorando i
presidi competentt. Tali presidi do-
vranno avere ampi bacini di utenza ¢
volumi di attivith significativi, andra

incentivata la cooperazione tra o strut-
ture ¢ i servizi coinvoltl ¢ saranno
utihizzate soluzioni tecnologiche per
condividere fe informaziom cliniche
(telemedicing, teleconsulty e ridurre
fa mobilita des pazienti. Una particola-
re atienzione andri dedicata allo svi-
luppo di programnu assistenziali in
grado di garantire fa transizione dal-
I'etd pediatrica all’etd adulta,

Sorveglianza e monitoraggie. | re-
gistri regionall o interregionali ¢ il Re-
gistro nazionale delle malattie rare do-
vranno mighiorare Ja copertura ¢ Ueffi-
cienza dela raccolta dei dati epidemio-
fogict. Unificando ¢ standardizzando
la codifica delle malattie (] sistema
taliano ¢ hasato sull'led), ramite la
sperimentazione di modalita wilizzate
in ambito curopeo (Orpha code).

Le priorita riguardanti il percor-

so diagnostico-terapeutico. Ridure
il ritardo diagnostico, definire a livello
regionale o interregionale 1 protocolli
diagnostict, puntando sulla massima
condivisione; promuovere la sperimen-
tazione di trattamenti innovativi, evita-
re qualsiasi forma di discimmazione

nell’accesso al trattamentt, coordinare
gli interventi muktidisciplinan tamite
la figura del case manager. Il wtio avva-
lendosi - in un’ottica di empowerment
- della collaborazione ¢ dell’cspericnza
maturate da pazientd, familiar ¢ associa-
zioni. Spazio, inoltre, a ricerca, forma-
zione det professionisti ¢ dei caregiver,

Puntare sulla prevenzione prima-
ria e secondaria. Andra reso sempre
disponibile il counselling preconceziona-
le per le coppic n cta fertile, puntando
sulla promozione di stili di vita corretti ¢
valutando le comeguenze in termini di

salute degli screening «a cascatan.

Obicttivo priontario ¢ anche quello
del mighoramento della diagnosi preco-
ce - clinica, clinico-genetica ¢ neonatale
- delle malattic rare.

Sul fronte farmach. Por ridurre |
tempi di attesa, sono previste sempli-
ficazioni delle modalita preserittve,
di approvvigionamento ¢ sonumini-
strazione dei trattamenti, favorendo
il continue confronto ¢ collaborazio-
ne tra Tavolo tecnico interregionale
malattie rare e Atfa ¢ potenziando il
ruolo dello stabilimento chimico far-
maceutico militare per assicurare fa
disponibilita a costi ridott di farma-
¢l ¢ altri trattamenti per le malattic
rare,

Rosanna Magnano

#E RSERWALA

Ritaglio stampa ad

uso

esclusivo

del destinatario,

non riproducibile.




Settimanale Data

27-10-2014
Pagina 3

Foglio 2 / 3

1l Piano nazionale malattie rare in pillole

Rete

® L'implementazione e la qualificazione della rete
nazionale dovranno procedere nellambito di
una pianificazione condivisa tra le Regioni in
relazione alla prevalenza delle singole malattie e
dei gruppi di malattia. A tale scopo andranno
individuati | presidi, che dovranno svolgere i
compiti previsti per i centri di expertise europei
potendosi candidare a far parte delle ERNs. La
rete dovra utilizzare soluzioni tecnologiche per
supportare la condivisione dell'informazione cli-
nica e ridurre la mobilita dei pazienti

to delle reti di assistenza (risorse e tempi);
definire, anche attraverso delibere formali, pos-
sibilmente condivise a livello interregionale, i
protocolli e | percorsi assistenziali organizzati e
garantiti per ogni tipologia di bisogno assistenzia-
le; diffondere e condividere i protocolli diagno-
stici e terapeutici gia predisposti dalle Regioni
per singole malattie e/o gruppi di malattie affin-
ché possano essere adottati in modo il pit
possibile uniforme in ambito nazionale, nel ri-
spetto dei Livelli essenziali di assistenza

verso | seguenti interventi prioritari. Particolare
rilevanza dovra essere riservata ai piani formati-
vi indirizzati ai Mmg e Pls

Informazione

Empowerment

Sistema di monitoraggio

Registri regionali o interregionali e il Registro
nazionale delle Mr dovranno migliorare a co-
pertura e |'efficienza della raccolta dei dati epide-
miologici, in adempimento ai loro compiti istitu-
zionali, A questo scopo, sara necessario adotta-
re tutte le misure necessarie a migliorare kb
qualitd delle informazioni e a produrre analisi
utili a supportare gli interventi di sanita pubblica
e a migliorare la pratica clinica. In particolare, si
dovranno uniformare e standardizzare le

dure, i contenuti e le scadenze della raccolta dei
dati dai registri regionali/interregionali al Rnmr

In considerazione del bagaglio di conoscenza
delle Associazioni delle Mr, si ritiene necessario
che, a wtti i livelli, sia incentivata la costruzione
di un rapporto collaborativo finalizzato a una
loro partecipazione ai processi decisionali, inco-
raggiando la loro informazione e formazione e
sostenendo atteggiamenti solidali e comunitari.
Nel percorso assistenziale, dovra essere

pmliwmmdelmdodeimm
ri in tutte le decisioni che lo riguardano median-
te un linguaggio comprensibile e condiviso

Garantire il potenziamento e il sostegno alla
massima diffusione delle fonti informative valida-
te attualmente disponibili (siti web, telefoni e
punti informativi nazionali, regionali e locali),
promuovendone [utilizo da parte di tutd i
portatori d'interesse e con la partecipazione dei
pazienti nella fase di progettazione degli inter-
venti informativi sulle malattie rare

Prevenzione

Ricerca

Nomenclatura e codifica

Per assicurare che le Mr siano rintracciabili nel
sistema informativo italiano basato sull'led sard
necessario: unificare e standardizzare b codifica
delle malattie; 'adozione in Italia del-
le modalita di codifica di Mr utilizzate in ambito
internazionale (tra cui I'Orpha code), in aggiun-
ta all'led nei flussi correnti.

Indicatori per il monitoraggio. Sono individua-
ti indicatori per misurare lo sviluppo di un siste-
ma di codifica per le Mr da utilizzare nei flussi
correnti con strumenti condivisi in ambito inter-
nazionale (Orpha code)

E necessario concentrare prioritaramente le
risorse dedicate alla ricerca sulle Mr sulle aree
meno sviluppate (clinica, sanitd pubblica) e indi-
rizzate ai bisogni dei pazient, su obiettivi condivi-
si tra i centri esperti e le eccellenze scientifiche;
promuovere ka ricerca multidisciplinare, favo-
rendo aggregazioni nazionali in grado di costrui-
re una massa critica che possa agevolre
partecipazione ai consorzi intermazionali; con-
centrare le risorse preferibilmente su soggetti
istituzionali che abbiano dimostrato capacita e
competenza nella ricerca; costruire un sistema
di tracciabilita delle ricerche sulle Mr e di valuta-
zione ex post dei risultati ottenuti

Prevenzione primaria. E necessario promuo-
vere e potenziare gli intervent di seguito specifi-
cati: rendere sempre disponibile il counselling
preconcezionale alle coppie in eta fertile che
stannopcanrﬁandnw\agmwd:mnmlrnonm
raggio in gravidanza; realizzare programmi per
nr.enwa:e ladozione di corretti stili di via
(inclusa la corretta alimentazione e l'assunzione
appropriata di acido folico) in epoca pre-conce-
zionale e durante la gravidanza; valutare le con-
seguenze, in termini di salute, degli screening a
cascata.
in quest'area ¢ il miglioramento della diagnosi
precoce (clinica, clinico-genetica, prenatale e ne-
onatale) delle Mr, erogata nell'ambito del Ssn. A
questo scopo, & opportuno: realizzare modelli
operativi per i programmi di screening delle Mr
basati sulle evidenze scientifiche, criteri di equita
di accesso, aspetti etici, disponibilita di terapia di
provata efficacia

Farmaci

Percorso diagnostico-terapeutico

Formazione

® Tra le azioni che dovranno essere garantite:
mettere in atto tutte le azioni volte a ridurre il
ritardo diagnostico, creando strumenti e infra-
strutture capaci di guidare e orientare i medici
verso il sospetto di Mr; privilegiare e mettere in
atto azioni in grado di consentire la presa in
carico delle persone con diagnosi di malattia
secondo percorsi definiti ed esplicitati nell'ambi-

Destinatari della formazione sono i professioni-
Sn.lpnzenueleloroAssocanorn.leiFersone
coinvolte nell'assistenza (caregiver, familiari, vo-
lontariato). E opportuno che le varie iniziative
formative siano coordinate a wtti i livelli del
sistema (Asl, Aziende ospedaliere, Istitut di ricer-
ca, Universita e scuole di specializzazione) e per
tutti gli operatori sanitari e sociosanitari, attra-

Sui farmaci si rileva la necessita di: uniformare le
modalita di prescrizione, erogazione e sommini-
strazione tra le diverse Regioni anche attraver-
so un confronto allintemno del tavolo tecnico
interregionale delle Mr con l'eventuale coinvolgi-
mento di Aifa; informazione sulle mo-
dalita di accesso do Aifa previsto all'art. 48
della legge 326/2003 ed eventuale revisione di
wali modalita. Potenziare e valorizzare il ruolo
dello Stabilimento chimico-farmaceutico milita-
re (Scfm) nellassicurare la disponibilit a costi
ridotti di farmadi e altri trattamenti per le Mr
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Focus teleconsulenza

a telemedicina puo dare un contributo
fondamentale al funzionamento delle
reti di eccellenza per le malattie rare. A
regolamentare la materia una bozza di
Accordo Stato-Regioni all'esame dei go-
vernatori. La messa a regime sara prece-
duta da una sperimentazione triennale.
Le prestazioni sono di tre tipi: teleconsulti
tra professionisti; telecooperazione tra un
medico che realizza un atto sanitario e un
medico supervisore esperto a distanza; te-
lesorveglianza, che permette a un profes-
sionista sanitario di un presidio accredita-
to di effettuare un monitoraggio a distan-
za sull’evoluzione di una situazione clinica.
Elementi fondamentali, il consenso in-
formato del paziente, la chiarezza sul pia-
no delle responsabilita professionali e gli
aspetti organizzativi e amministrativi. Sul
fronte delle responsabilita, si legge nella
bozza: «ll professionista che richiede la
consulenza é responsabile della correttez-
za e completezza dei dati inviati; il profes-
sionista che fornisce la consulenza & re-
sponsabile della prestazione». Per quanto
riguarda le tariffe, le prestazioni in teleme-
dicina sono da considerare come «consu-
lenze di terzo livello ad alta o altissima
complessita e responsabilitay, la cui finali-
ta é quella di ridurre la mobilita dei pazien-
ti garantendo la massima qualita assisten-
ziale, con un implicito valore aggiunto ri-
spetto a prestazioni apparentemente ana-
loghe. «Prestazioni di nicchia erogabili sol-
tanto con una preventiva autorizzazione
da parte dell’Azienda richiedente e defini-
te da una specifica valutazione tariffaria e
adeguati meccanismi di compensazione in-
ter-aziendali e interregionali».

Ro.M.
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