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MALATTIE RARE:
Definizione idei problemi

NUMEROSE (5.000 - 6.000)
TUTTE LE FASCE DI ETAG (+ + pedi
80% BASE GENETICA

SPESSO GRAVI, CRONICHE

[ RICERCA
DIAGNOSI

TRATTAMENTO

< RIABILITAZIONE
SOSTEGNO SOCIO i SANITARIO

k INFORMAZIONI

A) INIZIATIVE INTERNAZIONALI
B) INIZIATIVE NAZIONALI

Centro Nazionale Malattie R

MALATTIE RARE E'RICERCA
Scarse risorse dedicate

Scarsi studi eziepatogenetici, clinici, ecc.

MALATTIE'RARE E'DIAGNOSI
A) Ritardi diagnostici, difficolta diagnostiche

B) Migrazione dei pazienti
da un Paese EU all 6altrno

(dati elaborati dal Registro Nazionale Malattie Rare)




MALATTIE'RARE E' TERAPRIA
A) Carenza di terapie efficaci
B) Necessita di sviluppare nuove terapie
C)Disomogeneita terapeutica

(importanza di elaborare e diffondere

Protocolli e Linee guida)

PERSONE CON MALATTIE RARE

A) ABurdeno individuale
B) Isolamento Al a mia |ma
Aiil medico non riconojsc
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MALATTIE RARE:
CIRCA 3-6.000

CITTADINI
IN ITALIA: CIRCA 1-2 MILIONI
IN EUROPA: CIRCA 25-30 MILIONI
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A) INIZIATIVE INTERNAZIONALI

1983
1993
1997
1998

USA (Orphan Drug Act)
Giappone
Singapore

i
i
i
i Australia

B) INIZIATIVE/IN EUROPA

PROGRAMMA DI'AZIONE = U —TT
COMUNITARIO SU MALATTIE RARE _. cr\’ S
DG-SANCQ 1999 i 2003, 2008 —f 4

DG RESEARCH - ~ =

2000 - REGULATION (EC) No 141/2000 ot == _Sa |
of the European Parliament and Council ’
on Orphan Medicinal Products

EUROPEAN RARE DISEASE TASK FORCE :r-'___.' o R
(DG SANCO) i 2004 e . 3

DG RESEARCH 1 7 PROGRAMMA QUADRO I:

Atti di indirizzo e di diritto sulle Malattie Rare
in Europa

x Regolamento (CE) del Parlamento Europeo e del Consiglio
Concernente medicinali orfani n° 141/2000, 16 Dicembre 1999

x Piano di Azione Comunitaria sulle MR Decisione n
1295/1999/CE, 29 Aprile 1999

x Regolamento (CE) della Commissione concernente le
disposizioni di applicazione dei criteri previsti per
| 6assegnazione dell a qual ?&47/2000, di
27 Aprile 2000

x European Rare Diseases Task Force (DG 1 Sanco)

x Progetti su malattie rare Rare (DG i Research): 7 PROGRAMMA
QUADRO
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Piano di Azione Comunitaria sulle Malattie Rare
Decisione n.1295/1999/CE, 29 Aprile 1999

Programma dbéazione comunitario:

A il miglioramento delle conoscenze sulle malattie rare, incentivando
la creazione di una rete europead 6 i nf or nparziipazierdi e le
loro famiglie;

A la formazione e | 6 a g gi or megteperatori sanitari, al fine di
migliorare la diagnosi precoce;

A il rafforzamento della__collaborazione internazionale tra le
organizzazioni di volontariato e professionali impegnati
nell 6assi stenza

A il sostegno del monitoraggio delle malattie rare negli Stati membri

ME

INIZIATIVE NAZIONALI

Miani Sanitari Nazionali: 1998-2000, 2003-2005, 2006-6 8

ARegolamento di istituzione della Rete Nazionale
delle Malattie Rare (D.M. 279/ 2001)

Adccordi Conferenza Stato Regioni:
Tavolo interregionale di monitoraggio

sulle malattie rare
11 Luglio 2002

10 Maggio 2007

MAiani Sanitari Regionali
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REGOLAMENTO

RETE NAZIONALE DELLE MALATTIE RARE
(D:M:1279/2001)

Definisce la Rete Nazionale per :
la prevenzione
la sorveglianza

la diagnosi
la terapia
Istituisce il Registro Nazionale delle MR presso I'ISS
Regolamenta Iweisenzizaonecidadd acopad t e
circa 500 MR

_——n_i

RETE PER LEIMALATTIE RARE

Difficm
*  diagnosticare §

2 Poche
conoscenze

“. disponibil

Poche
Opzioni

“ terapeutiche

condivise

¢ conoscenze ‘




Regolamento di istituzione della
rete nazionale delle malattie rare

Art. 3 (D.M. 279/2001)
Registro Nazionale Malattie Rare
sede:

Istituto Superiore di Sanita

obiettivi generali:

1) Contribuire alla programmazione nazionale
e regionale degli interventi sanitari

2) attivita di sorveglianza

___i

Organizzazione del flusso
dei dati epidemiologici
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Registro Nazionale Malattie Rare

Stiruimentbeenidien

e pisd-e€ mizo Io-qi

c.o

delle malattie rare, collabora con:

ecc.)

o To o Do Do Do Do Do I

Strutture del SSN
Registri regionali malattie rare
Registri delle Malformazioni congenite
Registri di patologia

Presidi regionali
Ministero della Salute
Conferenza Stato-Regione
Istitutioni internazionali (EMEA, OECD, WHO, NIH,

European Task Force Rare Diseases (DG - Sanco)
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122001 Supplemento ordmario alla GAZZETTA UFFICIALE Serte generale - o 160
Deyman: xaiete 20 o Codez Deframes saistn &0 3P0 Codice
luenresde | iecers) acues fompemde | gaswm) aooce
Asrskog smdrone & RNV | Colfiz-Lowry sindrome di RNBS
Azse-smith sindrome di RNI3& | Colf-Sens sindrome & RNG360
Acalasn RIS | Cogan smirome & RFIZW
Acersdoplasminzman congezita RONN | Colangite primstiva scierosante RIOS)
Acrocefalosmiatthie RNGX% | Coloboma congenito del disoo ottico RNOL
Acrodermalite entesopatica RONM | Condrodistrotic congenile RNGOS)
Acrodisoston RN028) | Conguntivie ligeea RHE30
Adameiiver sndrome di RN034) | Connettivile miste RM®0)
Adspos dodoensa RCOM0 | Conrettviti indifferennate RMG0
Adrenoleucodstrofia REOI® | Corca di Hunlington RF080
Ageaesia cerchelfare RN0U3) | Cornehiz De Lasge smérome & RN
Alagille szdrome d@ RNIIS | Cramiosmostosi - ipoplasia modiofacasle - amomake dot | RNOS)
Alpers malattna di RFOI0 | puedi
Alpoet sndrome di RN1362 | Co Du Chat malattia del RNOST
Alstrom sindrome & RNIN® | Crigiee-Najjar sindrome di RCOLED
Alleranom congenite del metzbolismo del ferro RCGIN | Crioglobainemia mesta ROMIO
Alterament o:upumc del metabosmo delle lipopeotee | ROGUM | Criswic-Schepens sizdrome & REQM
eschmu: | iz famiare eleromgote po Croakiite-Canada malatia &i RBI030
1a ¢ 1I; Ipercolesierolemia ynmmu poligeraca; [pe=- Cule zarmores teleangectanc coagemiz RNG540
colesterolemua famuliare combmzta, lpcﬁxy«;mmn- Cutis Laxa RNO00
ma di tipe Il Darier malatta di RN03S)
Altrs anomebe congenile multiple con nitardo meatale | RNGIOD | De Morsier sindrome & RN8s0

C




La rete € istituita al fine di
assicurare specifiche forme di tutela ai soggetti
affetti da malattie rare

Rete costituita da:

A Presidi /Centri

identificati dalle Regioni mediante deliberazioni
regionali

A Centri interregionali di riferimento

A Registro Nazionale Malattie Rare
istituito alldélstituto Sup:

_——n_i

Fase di realizzazione
Rete Nazionale Malattie Rare

RETUREGLONALL

DAL REGISTRO NAZIQNALE
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REGIONE DATA DELIBERAZIONE (INIZIALI E SUCCESSIVI

AGGIORNAMENTI)

BASILICATA 11/12/2001 DELIBERAZIONE DELLA GIUNTA REGIONALE N.2601

CALABRIA 04/08/2003 SEDUTA GIUNTA REGIONALE N.610

CAMPANIA 21/1012005 DELIBERAZIONE DELLA GIUNTA REGIONALE N.1362

EMILIA 2211112005 NUMERO ATTO 2005/2124 - NUMERO PROTOCOLLO OSPI05/39411

ROMAGNA

FRIULI 27109/2002 DELIBERAZIONE DELLA GIUNTA REGIONALE N.3277

VENEZIA

GIULIA

LAZIO 07/01/2005 DELIBERAZIONE DELLA GIUNTA REGIONALE N.20

LIGURIA 22/11/2002 DELIBERAZIONE GIUNTA REGIONALE N.1413

LOMBARDIA 01/08/2006 DELIBERAZIONE N. VIII/3069

MARCHE 21/05/2002 DELIBERAZIONE GIUNTA REGIONALE N.889 ME/SAN

MOLISE 14/10/2002 'SEDUTA GIUNTA REGIONALE N.1565

PIEMONTE 23/12/2003 DELIBERAZIONE GIUNTA REGIONALE N.22-11870

PUGLIA 05/04/2006 DELIBERAZIONE GIUNTA REGIONALE N.2006

SARDEGNA 09/08/2002 SEDUTA ASSESSORATO DELLAGIENE E SANITA E DELLASSISTENZA
SOCIALE 28/31

SICILIA 12/11/2001 DECRETO ASSESSORATO DELLA SANITA

TOSCANA 14/06/2004 DELIBERAZIONE DELLA GIUNTA REGIONALE N.570

UMBRIA 07/04/2004 DELIBERAZIONE GIUNTA REGIONALE N.395

VALLE 18/07/2006 ASSESSORATO SANITA', SALUTE E POLITICHE SOCIALI

DAAOSTA PROT.N.35872/ASS

VENETO 08/02/2002 DELIBERAZIONE GIUNTA REGIONALE N.204

CENTRO NAZIONALE
MALATTIE RARE

ADOVE SI TROVA?
Al l=0dssiteictreuct ‘0oniSuperio

A DI COSA SI OCCUPA
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ATTI VI TAG6 DEL
CENTRO NAZIONALE MALATTIE RARE

Dalla prevenzione
alla accuratezza diagnestica

alla sorveglianza
alla ricerca afftraverso
l'epidemiologia del bisogn

___i

NETWORK
ITALIANO
Acido Folico
CENTRO NAZIONALE MALATTIE RARE
http://www.iss.it/cnmr

INFORMAZIONE ISSITUTT ELF SUPERIIORE D SANI
FORMAZIONE S e S A
ORFANI

M.L@M@

ASSOCIAZIONI
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http://www.cnmr.iss.it/MR_0_mappa.htm

PROSSIMO CONVEGNO
MALATTIE RARE E FARMACI ORFANI
[ESITHTUTONSUPERITORE DI
51 9 NOVEMBRE 2007

Partecipera il Ministro della Salute
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CONCLUSIONLI

_i
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