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Malattie rare: tutta [ltalia in un Registro
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Dai dati illustrati da Domenica Taruscio, direttore
del Centro nazionale malattie rare, emerge inoltre che
altre 4mila schede di diagnosi sono ancora in fase di
validazione, mentre dal computo sono state escluse
7.728 schede con diagnosi di celiachia, mentre su
1361 schede di diagnosi (1.4% del totale) figurano
almeno due codici di patologie differenti. «Nel triennio
2007-2010 - ha spiegato la Taruscio - il Registro ha
censito 485 diverse malattie rare presenti sul territorio
nazionale: le patologie pill frequenti sono le malattie
del sistema nervoso e degli organi di senso, che rappre-
sentano il 21,05% del totale, seguite dalle malattie del
sangue (20,6%), dai distarbi immunitari (18,95%) e
dalle maiformazioni congenite (15,04%)>».

«Questo aggiornamento - sottolinea il presidente
dell’Iss, Enrico Garaci - mostra I’avanzamento della
copertura nazionale del nostro Registro che rappresen-
ta un sistema unico nel suo genere nel panorama
europeo ¢ intemazionale: si tratta di uno sforzo molto
importante vista la difficoita di censire le malattie rare,
dovuta alla difficolta di diagnosi ma anche alla difficol-
ta di dotarsi di infrastrutture nonché alle scarse cono-
scenze scientifiche e limitata presenza di reti che nelle
altre malattie & molto pit facile da realizzare. Attraver-

strumento utile so-
prattutto per ridurre il ritardo diagnostico. Queste le
aree di miglioramento individuate:
e raccogliere i dati da una sola fonte primaria cioé
dai presidi identificati dalle Regioni e non utilizzare
le liste esenzioni;
e sviluppare un database dinamico, In continuo
aggiornamento (stato in vita del paziente, assunzio-
ne farmaco orfano. ..ecc.);
e migliorare accuratezza e raccordo dei dati relativi
all’esordio e diagnosi delle malattie;
e incrementare la copertura dei Registri e la comple-
tezza dei dati;
¢ utilizzare un sistema di classificazione piu specifi-
co rispetto a quello utilizzato dal Dm 279/2001,
istitutivo della rete nazionale.

Proprio I'esperienza maturata in questi anni ha
garantito al Conmr dell’Iss il via libera dalla Com-
missione Ue al progetto Epirare (European Pla-
tform for Rare Diseases): avviato in aprile e destina-
to a concludersi nell’ottobre del 2013 servira a
creare le sinergie per I'elaborazione di strategie e
politiche comuni a sostegno dei pazienti meno for-
tunati.
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