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MALATTIE RARE: 
Definizione dei problemi 

NUMEROSE (5.000 - 6.000)

TUTTE LE FASCE DI ETAô (+ + pediatria)

80% BASE GENETICA

SPESSO GRAVI, CRONICHE

RICERCA

DIAGNOSI

TRATTAMENTO

RIABILITAZIONE

SOSTEGNO SOCIO ïSANITARIO

INFORMAZIONI 

A) INIZIATIVE INTERNAZIONALI

B) INIZIATIVE NAZIONALI

MALATTIE RARE E RICERCA

Scarse risorse dedicate

Scarsi studi ezio-patogenetici, clinici, ecc. 

MALATTIE RARE E DIAGNOSI

A) Ritardi diagnostici, difficoltà diagnostiche

B) Migrazione dei pazienti da una Regione allôaltra, 

da un Paese EU allôaltro e a livello internazionale

(dati elaborati dal Registro Nazionale Malattie Rare)
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MALATTIE RARE E TERAPIA

A) Carenza di terapie efficaci

B)Necessità di sviluppare nuove terapie

C)Disomogeneità terapeutica 

(importanza di elaborare e diffondere

Protocolli e Linee guida)

PERSONE CON MALATTIE RARE 

A) ñBurdenò individuale, familiare e sociale

B) Isolamento ñla mia malattia ¯ sconosciutaò

ñil medico non riconosce la mia malattiaò
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B) INIZIATIVE IN EUROPA 

PROGRAMMA DI AZIONE 
COMUNITARIO SU MALATTIE RARE
DG-SANCO, 1999 ï2003, 2008
DG- RESEARCH

2000 - REGULATION (EC) No 141/2000 

of the European Parliament and Council 

on Orphan Medicinal Products

EUROPEAN RARE DISEASE TASK FORCE 
(DG SANCO) ï2004 

DG RESEARCH ï7 PROGRAMMA QUADRO

A) INIZIATIVE INTERNAZIONALI 

1983 ïUSA (Orphan Drug Act)
1993 ïGiappone
1997 ïSingapore
1998 ïAustralia

Atti di indirizzo e di diritto sulle Malattie Rare

in Europa

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

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

× Regolamento (CE) della Commissione concernente le 
disposizioni di applicazione dei criteri previsti per 
lôassegnazione della qualifica di medicinale orfano n° 847/2000, 
27 Aprile 2000

× European Rare Diseases Task Force (DG ïSanco)

× Progetti su malattie rare Rare (DG ïResearch): 7 PROGRAMMA

QUADRO
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Piano di Azione Comunitaria sulle Malattie Rare

Decisione n.1295/1999/CE, 29 Aprile 1999

Programma dôazione comunitario:

Å il miglioramento delle conoscenze sulle malattie rare, incentivando
la creazione di una rete europea dôinformazioneper i pazienti e le
loro famiglie;

Å la formazione e lôaggiornamentodegli operatori sanitari, al fine di
migliorare la diagnosi precoce;

Å il rafforzamento della collaborazione internazionale tra le
organizzazioni di volontariato e professionali impegnati
nellôassistenza;

Å il sostegno del monitoraggio delle malattie rare negli Stati membri

INIZIATIVE NAZIONALI

ÅPiani Sanitari Nazionali:  1998-2000, 2003-2005, 2006-ô8

ÅRegolamento di istituzione della Rete Nazionale

delle Malattie Rare (D.M. 279 / 2001)

ÅAccordi Conferenza Stato Regioni:

Tavolo interregionale di monitoraggio 

sulle malattie rare
11 Luglio 2002

10 Maggio 2007

ÅPiani Sanitari Regionali
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REGOLAMENTO 

RETE NAZIONALE DELLE MALATTIE RARE
(D.M. 279/2001)

Definisce

Istituisce

Regolamenta

la Rete Nazionale per :
V la prevenzione

V la sorveglianza

V la diagnosi 

V la terapia

il Registro Nazionale delle MR presso l'ISS

lôesenzione dalla partecipazione al costo di 

circa 500 MR

Poche 
conoscenze 
disponibili

Poche 
conoscenze 

condivise

Poche 
Opzioni 

terapeutiche

Difficili da 
diagnosticare

RETE PER LE MALATTIE RARE
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Art. 3 (D.M. 279/2001)

Registro Nazionale Malattie Rare 

sede:

Istituto Superiore di Sanità

obiettivi generali:

1) Contribuire alla programmazione nazionale 

e regionale degli interventi sanitari

2) attività di sorveglianza

Regolamento di istituzione della 

rete nazionale delle malattie rare

Organizzazione del flusso 

dei dati epidemiologici 
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Å Strutture del SSN

Å Registri regionali malattie rare 

Å Registri delle Malformazioni congenite

Å Registri di patologia

Å Presidi regionali

Å Ministero della Salute

Å Conferenza Stato-Regione

Å Istitutioni internazionali (EMEA, OECD, WHO, NIH, 
ecc.) 

Å European Task Force Rare Diseases (DG - Sanco)

Registro Nazionale Malattie Rare

Strumento epidemiologico dellôintera Rete nazionale 

delle malattie rare, collabora con:
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La rete è istituita al fine di 

assicurare specifiche forme di tutela ai soggetti 

affetti da malattie rare

Rete costituita da:

Å Presidi /Centri

identificati dalle Regioni mediante deliberazioni 
regionali 

Å Centri interregionali di riferimento

Å Registro Nazionale Malattie Rare

istituito allôIstituto Superiore di Sanit¨
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BASILICATA 11/12/2001 DELIBERAZIONE DELLA GIUNTA REGIONALE N.2601

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

CAMPANIA 21/10/2005 DELIBERAZIONE DELLA GIUNTA REGIONALE N.1362

EMILIA 

ROMAGNA

22/11/2005 NUMERO ATTO 2005/2124 - NUMERO PROTOCOLLO OSP/05/39411

FRIULI 

VENEZIA 

GIULIA

27/09/2002 DELIBERAZIONE DELLA GIUNTA REGIONALE N.3277

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 DELLôIGIENE E SANITÀ E DELLôASSISTENZA 

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 

DôAOSTA

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

PROT.N.35872/ASS

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

REGIONE DATA DELIBERAZIONE (INIZIALI E SUCCESSIVI 

AGGIORNAMENTI)

DELIBERAZIONI 

(INIZIALI E 

SUCCESSIVI 

AGGIORNAMENTI)

ÅDOVE SI TROVA? 

Allô Istituto Superiore di Sanit¨

ÅDI COSA SI OCCUPA
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ATTIVITAô DEL

CENTRO NAZIONALE MALATTIE RARE

RICERCA

REGISTRI
NAZIONALI

MALATTIE RARE

FARMACI ORFANI

NEPHIRD

TEST 

GENETICI

INFORMAZIONE

FORMAZIONE

ASSOCIAZIONI

FARMACI 

ORFANI

CENTRO NAZIONALE MALATTIE RARE

http://www.iss.it/cnmr

ISTITUTO SUPERIORE DI SANITAô

NETWORK

ITALIANO

Acido Folico

LINEE GUIDA

http://www.cnmr.iss.it/MR_0_mappa.htm
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PROSSIMO CONVEGNO 

MALATTIE RARE E FARMACI ORFANI

ISTITUTO SUPERIORE DI SANITAô

5 ï9 NOVEMBRE 2007 

Parteciperà il Ministro della Salute


