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Gent.mo Prof. Lamberto Manzoli

In ottemperanza al Decreto Regionale n. 808 del 22-12-17, come Centro di Coordinamento Regionale per
le Malattie Rare, Vi prego di portare a conoscenza i Responsabili - e tutti i Dingenti Medici che operano
nei Centri di Riferimento per Malattie Rarc — delle nuove disposizioni in tema di certificazione e presa
in carico dei Pazienti con Malattia Rara.

In particolare:

1.

Il Dirigente Mcdico che pone la diagnosi di Malattia Rara contemplata nel nuovo decreto legge in
vigore dal D.P.C.]M 12-1-18 (che Vi alleghiamo) & tenuto alla compilazione del certificato di
Malattia Rara come da allegato modulo.

Il certificato redatto deve essere consegnato al paziente che si recherd direttamente al Distretto
Sanitario di base di appartencnza, senza necessita di farlo autenticare dai Responsabili Aziendali
delle singole Asl della Regione.

Al Dirigente Medico che ha redatto la certificazione & tuttavia richiesta la trasmissione dei dati del
certificato al Registro Regionale delle Malattie Rare che attualmente & gestito dal Prof. Lamberto
Manzoli presso I’Agenzia Sanitaria Regionale.

Al piti presto verranno forniti dall’ Agenzia le modalita di accesso per I’inserimento diretto dei dati
nel Registro.

1 Centn di Riferimento per Malattia Rara, per altro da Voi segnalati nei mesi precedenti, saranno
sottopost a valutazioni annuale e rimarranno tali se la documentazione inviata al Registro sara
congrua.



5. Il Centro di Coordinamento Regionale ha funzione di orientare i cittadini e gli operatori sanitari
verso i Presidi regionali e, ove non ve ne fossero, verso 1 Presidi della Rete Nazionale, certifica la
malattia nel caso di patologia rara non curata dai Presidi della Rete Regionale ¢, laddove esista gia
documentazione e/o certificazione proveniente da altro Presidio della rete Nazionale, valida la
diagnosi rilasciando, ove necessario, idonea certificazione, svolge attivita di promozione ed
organizzazione della formazione in materia di Malattie Rare, in collaborazione con I’Agenzia
Sanitaria Regionale dell’ Abruzzo ¢ la Commissione Regionale ECM.

6. Il Centro osserva i seguenti orari lunedi, mercoledi e venerdi dalle 12 alle 15 e martedi ¢ giovedi
dalle 14 alle 17, atrio antistante il Reparto di Pediatria Medica 3° piano lato nord Ospedale Civile di
Pescara ¢ risponde al seguente numero : 085 4252498 , via mail : giuliano.lombardi@ausl.pe.it

7. 11 Centro di Coordinamento ¢ comunque a disposizione sia dei Colleghi che dei pazienti per le
valutazioni in merito a specifiche problematiche che possono insorgere nei casi piti complessi o
provenienti da extra regione

Certo di riscontrare la massima coilaborazione onde evitare disguidi ¢ incomprensioni con 1’utenza, porgo
a tutti i miei pia cordiali saluti.

Pescara, 19/2/18

F.to Dr. Giuliano Lombardi
Responsabile Centro di Coordinamento
Regionale Malattic Rare
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GIUNTA REGIO_NALE
sedutade; _ 22 DIC. 2017 Deliberazione N. _{§ () 8
L'anno il giorno " del mese di 22 BIC. 20]7 negli uffici deila

Regione Abruzzo, si & riunita la . Giunta Regionale presieduta dal Sig. Presidcn_te
Dott, Luciano D'ALFONSO

con l’intervento dei componenti:

P A
. LOLLI Giovanni a R
2. DIMATTEQ Donato o g
3. GEROSOLIMO Andrea a R
4. PAOLUCCI Silvio X o
5. PEPE Dino x o
6. SCLOCCO Marinella ud o

Svolge le funzioni di Segretario Daniela Vaivoza
OGGETTO

RETE REGIONALE PER LE MALATTIE RARE E SCREENING NEONATALE ESTESO - PRESA
D'ATTO E APPROVAZIONE DOCUMENTO TECNICO REGIONALE

LA GIUNTA REGIONALE

VISTA la Deliberazione di Giunta Regionale 30 marzo 2017, n. 130 recante “Presa d'atto e recepimento
dell'Accordo, ai sensi degli artt. 2, comma 2 letr, b) e 4, comma 1, del D.Lgs. 28 agosto 1997 n. 281, tra il
Governo, le Regioni e le Provincie dutonome dj Trento e Bolzano sul documento Piuno Nazionale délle Malattie
Rare”,

- DATO ATTO che con la soprarichiamata D.G.R. 30 marzo 2017 n. 130, nel prendere atto e tecepire I’ Accordo
delia Conferenza Stato Regioni e Province Autonome Rep. Atti n. 140/CSR del 16 ottobre 2014 jvi allegato
quale parte costitutiva ed integrante, la Giunta Regionale ha éspressamente demandato all’Agenzia Sanitaria
Regionale dell’Abruzzo gli adempimenti conseguenti, in raccordo con i competenti Servizi del Dipartimento
per la Salute ¢ il Welfare; '



VISTO il D. Lgs. 29 aprile 1998, n. 124, avente ad oggetto la “Ridefinizione del sistema di partecipazione o
costo delle prestazioni sanitarie e del regime delle esenzioni, a horma.dell ‘art. 5 9 comma 50, della Legge 2
dicembre 1997, n. 449”; '

VISTO il D.M. 18 maggio 2001, n. 279, aventc ad oggetto il “Regolamenro di istituzione della rete nazionat:
delle malattie -rare ¢ di esenzione dallu partecipazione al costo delle relative prestazioni sanitarie, ai sens
dell'art, 5, comma 1, lett. b), del decreto legistativo 29 aprile 1998, n. 124™;

RICHIAMATO ’art. 5, comma 1, D.M. 18 maggio 2001, n. 279, che prevede che I*assistito per il quale si;
stato formulato da un medico spccnallsta del Servizio Sanitario Nazionale il sospetto diagnostico di una malatti:
rara ¢ mdmzzato dallo stesso medico ai presidi della Rete in grado di garantire la diagnosi defla specific:
malattia o del gruppo di malattie;

DATQ ATTO CHE:

* ai scnsi dell’art. 5, comma 4, D.M. 18 maggio 2001, n. 279, I"assistito cui sia stata accertata da un presidic
della Rete una malattia rara di cui all'Allegato [ al D.M. 18 maggio 2001, n. 279 pud chiedere i
riconoscimento del diritto all’csenzionic all' Azienda U.S.L. di residenza, allegando la certificazione rilasciat:
dal presidio stesso;

« ai sensi dell’art. 6, comma 1, D.M. 18 maggiv 2001, n. 279, |'assistito riconosciuto esente ha diritto alle
prestazioni di assistenza sanitaria, prescritte con le modalita previste dalla vigente normativa, incluse ne
livelli essenziali di assistenza, efficaci ed appropriate per il trattamento ed il monitoraggio della malatti;
daila quale & affetto ¢ per Ja prevenzione degli ulterior aggravamenii;

VISTO il D,P.C.M. 29 novembre 2001, avente-ad oggetto la “Definizione dei liveili essenziali di assistenza”

VISTO il D.P.C.M. 12 gennaio 2017 recante la “Definizione ¢ aggiornamento dei livelli essenziali d
assistenza, di cui all'articole 1, comma 7, del decreto legislativo 30 dicembre 1992, n. 5027, pubblicato sull:
Gazzetta Ufficiale n. 65 del 18 marzo 2017 - Suppl. Ordinario n. 15 ed entrato in vigore il 19 marzo 2017,

DATO ATTO che con il citato D.P.C.M. 12 gennaio 2017 sono stati approvati i nuovi Livelli Essenziali d
Assistenza (L E.A.), ovvero il complesso delle prestazioni che il Servizio Sanitario Nazionale assicur:
attraverso le risorse finanziarie pubbll(:hc e I’eventuale compartcc:pazmm, alla spesa da parte dell'assistito;

EVIDENZIATO che, con riferimento alle malattic rare, I’art. 52 D.P.C.M. 12 gennaio 2017 d1sp0ne che le
persone affette dalle malattie rare indicate ncll’Allegato 7 al D.P.C.M. 12 gennaio 2017 hanno dirittc
all’esenzione dalla partccipazione al costo delle correlate prestazioni di assistenza sanitaria;

EVIDENZIATO, altrest, che, ai sensi della disciplina transitoria di cui all’art. 64 D.P.C.M. 12 gennaio 2017

* e dxsposxztom di cui all’art. 52 D.P.C.M. 12 gennaio 2017 ed all’Allegato 7 al D.P.C.M. 12 gennaio 201’
entrano in vigore dal centortantesimo giorno dalla data di entrata in vigore de] D.P.C.M. 12 gennaio 2017;

* entro {afe data le Regioni adeguano le Reti regionali per le malattic rarc con 'individuazione dei relativi
Presidi e i Registri regionali;

VISTA la D.G.R. 26 scticmbre 2017, n, 521 “Decreto del Presidente del Consiglio dei Ministri 12 gennaic
2017 recante Definizione e aggiornamento dei livelli essenziali di assistenza, di cui all ‘articoto I, comma 7, dei
decreto legislativo 30 dicembre 1992, n. 502. Approvazione delle prime disposizioni attuative™, :

'DATO ATTO che lasuddéita D.G.R. 26 settembre 2017, n. 521, nell’approvare le prime disposizioni attuative
del D.P.C.M. LEA 12 gennaio 2017, ha disposto in particolare, per quanto riguarda la materia delle Malatti¢
rare, tra 1’altro quanto scgue:




* il recepimento dell’Allégate 7 al D.P.C.M. 12 genpaio 2017, quale “Allegato A” parte integranic e
sostanziale della medesima D.G.R. n. 521/2017, contehente |’¢lenco delle malattie rare per le quali i pazienti
hanno diritto all’esenzione ai sensi e per gli effetti dell’art. 52 del D.P.C.M. LEA; :

" la procedura necessaria per addivenite alla definizione della nuova rete regionale) che, in aderenza a quanio

" risultante dal verbale di riunione convocata dal Dircttore dell’Agenzia Sanilaria Regionale dell’ Abruzzo, ¢
tenutasi in'data 12 settembré 2017 (cfr., “Allegato G” alla medesima D.G.R. n. 521/2017), ha previsto:

- la competenza delle Direzioni delle Aziende UU.SS.LL. della Regione Abruzzo nell’individuazione, nel
rispetto della vigénte normativa in materia di malattie rare, dei Presidi Ospedalieri e relative Unita
Operative per ciascuna patologia o per gruppo di patologie;

- la competenza dell’Agenzia Sanitaria Regionale dell'Abruzzo nella ricognizione delle suddette
candidature aziendali per I’adeguamento delle Rete regionale delle Malattie Rare; i

* il rinvio dell’adeguamento della rete regionale delle malattie rare a successivo provvedimento, da adottarsi
all’esito della procedura sopra descritta; '

= la vigenza della rcte regionale delle malattie rare gia in essere, nelle more de)l’entrata in vigore del
provvedimento giuntale di adeguamento sopradetio;

VISTO il Documento Tecnico “Rete Regionale per le Malattic Rare e screening neonatale esfeso”, trasmesso

dall’Agenzia Sanitaria Regionale Abruzzo con nota prot. n. 1752 del 29 novembre 2017, acquisita al prot.

RA/0306594/17/DPF009 del 1° dicembre 2017 (cfr., “Allegato A”, parte integrante e sostanziale al presente

provvedimento); '

RILEVATO che il suddetto Documento, claborato in ottemperanza al mandato giuntalc. conferito con la
soprarichiamata D.G.R. 29 marzo 2017, n. 130, & il risultato del lavoro condotto da! Gruppo Tecnico Regionale
di cui alla sopradetta Deliberazione dell’Agenzia Sanitaria Regionale dell’ Abruzzo n. 65/2017;

PRESO ATTO che il Documento Tecnico, “Allegato A al presente provvedimento, nel dare attuazione al
Piano Nazionale per le Malattic Rare 2013-2016, introduce importanti innovazioni nella regolamentazione
regionale dell'assistenza sanitaria nella materia de qua, in particolare dettagliando i seguenti ambiti:

1. RETE REGIONALE DELLE MALATTIE RARE DELLA REGIONE ABRUZZO

Di seguito si riportano i ruoli, le funzioni e i compiti di tutte le componeniti della Rete regionale, come
riepilogati nelle premesse al Documento Tecnico,
- La ASR Abruzzo:
+ gestisce il Registro Regionale delle Malattie Rare, interfacciandosi con il Repistro Nazionale Malattie

Rare (dell'Istituto Superiore di Sanita} e con i registri di altre regioni, in ottemperanza & quanto previsto
dal PNMR 2013-2016;

* scambia informazioni ¢ documentazione sulle Malattic Rare con gli altri coordinamenti regionali o
interregionali e con gli organismi internazionali competenti;

- informa le Associazioni dei malati ¢ dei loro familiari iu ordine alle Malattie Rare cd.alla accessibilita
delle cure; : : : .

* rappresenta (di norma nella persona del suo Direttore o un suo delegato) la Regione ai tavoli nazionali;

* coordina con il supporto del Gruppo Tecnico Regionale, del Centro di Coordinamento Regionale e dei
rappresentanti dei Presidi della rete regionale, attivita di elaborazione di specifici PDTA per le Malattie
Rare;

- [l Centro di Coordinamento reygionale: .

* orienta- cittadini ¢ gli operatori sanitari verso i Presidi regionali e, ove non ve ne fossero, verso i Presidi
della Rete Nazionale. Tale funzione ¢ garantita da contatto telefonico con linee telefoniche dedicate;

* certifica Ja malattia nel caso dj patologia rara non curata dai Presidi della Rete Regionale e, laddove

esista gi2 documentazione efo certificazione proveniente da altro Presidio della Rete Nazionale, valida
la diagnosi rilasciando, ove necessario, idonea certificazione;




» svolge attivitd di promozione cd organizzazione della fonnazione in materia di Malattic Rare, in
collaborazione con I’ Agenzm Sanitaria chzona[c dell’Abrizzoc la Commlqswnc chIODEIC ECM;

- I Presidi dcila Rete reglonale
« assicurano le prestazioni finalizzate alla diagnosi, sia al paziente che aisuoi familiari (in caso di malattie
ereditaric 0 & caratterizzazione familiare) ¢ al follow up;

- garantiscono, sotto la responsabilita della Azienda U.S.L. di apparténenza, idonca dotazione di strutture
di supporto ¢ di servizi complementari, anche mediante il collegamento funzionale tra le strutture e/o i
servizi, come € il caso dei centri di Gencetica medica, parle integrante della rete delle Malattic Rarc;

« formulano la conferma diagnostica;

+ centificano lo stato di Malaltia Rara secondo le norme del D.M. 279/2001 ¢ del D.P.C.M. 12.01.2017,
utilizzando spccxﬁco modulo di certificazione (cfr., Allegato 2 al Documento Tecaico);

* opcrano secondo - -protocolli clinici concordati e collaborano con i servizi territoriali e i medici dj
medicina generale (MMG) per la presa in carico e la gestionc del trattamento;

- L¢ Aziende Uaith Sanitarie Locali:

« pubblicano sul proprio sito istituzionale, per ogni malattia o gruppo di Malattie Rare, il nominativo del
Medico specialista responsabile o referente del centro, formalmente individuato ai fini della
certificazione, nonché gli orari di attivita e modalita di accesso; :

+ diffondono con disposizione Circolare ta modulistica e i criteri di certificazione e di esenzione (cfr., in
particolare, allegati ed appendice al Documento Tecnico),

+ informano { medici di medicina generale (MMG), i pediatri di libera scelta (PLS), i Distretti, i Presidi
Ospedalieri e le Associazioni dei Pazienti;

- tramite il competente Distretto, rilasciano I'autorizzazione all’csenzione alla partecipazione, fomiscona
I'informativa sulla privacy ed acquisiscono il consenso al trattamento dei dati personali;

« tramite i Servizi Farmaceutici erogano, ove previsto, attraverso i propri Presidi, i prodotti indispensabili
per il trattamento della specifica Malattia Rara.

- I Medici di Mcdicina Gencrale e i Pediatri di Libera Scelta:
+ formulano il sospetto diagnostico;

» indirizzano il pazicnte al Presidio della Rete ed interloquiscono con i nodi della rete azicndale;

« condividono e applicano il Piano di Trattamento del Presidio della rete, curandone le relative prescrizioni
indirizzate alle Farmacie Ospedaliere o servizi Farmaceutici Territoriali individuati dalle Aziende
UU.SS.LL..

2. REGISTRO REGIONALE DELLE MALATTIE RARE

‘Con il D.M. 18 maggio 2001, n. 279, & stato istituito in Italia un sistema di monitoraggio delle Malattie
Rare, mediante Regijstri di popolazione regionali e/o interregionali, al fine precipuo di contribuire alla
programmazione nazionale ¢ regionale degli interventi volti alla tutela delle persone con Malattia Rara,
attuandone quindi ]a sorveglianza. Una parte dei dati raccolti da tali Registri, secondo quanto previsto
dall’Accordo Confercnza Stato - Regioni del 10 maggio 2007, alimentano il flusso verso il Reégistro
Nazionale delle Malattie Rare (RNMR), istituito presso ' Istituto Superiore di Sanit?.

In applicazione della suindicata normativa, sono stati quindi istituiti Registn regionali secondo
tempistiche e metodiche diverse, che possono differenziarsi, ad esempio, per la tipologia
dell’organizzazione e delle informazioni raccolte e, dunque, sostanzialmente, per le specifiche finalita che
ciascun Registro regionale si propone concretamente di perseguire.




[l PNMR 2013-2016, di cui alP? Accordo Rep. Atti n. 140/CSR del 16 ottobre 2014, recepito cori la
D.G.R. 30 marzo 2017, n. 130, si pone I'obiettivo di migliorare i dati raccolti sia in termini di copertura
della popolazione, sia in termini di completezza ¢ qualita delle pertinenti informazioni.

Come & noto, présso I’Agenzia Sanitaria Regionale dell’ Abruzzo risulta gia attivo il Registro Tumori
Regionale (cfr., D;C.A. 18 diceinbre 2014, n. 163 “Istituzione del registro tumori regionale”). La suddetta -
circostanza pone, quindi, [’Agenzia Sanitaria Regionale dell’Abruzzo - quale struttura tecnica del
Dipartimento per la Salute e il Wclfare, gid in possesso delle préviste infrastrutture informatiche-, nelle
migliori condizioni di utilizzo del necessario expertise specialistico, informatico, epidemiologico e
statistico, finalizzato alla gestione dei dati e delle informazioni, nel rispetto della vigente normativa anche
in materia di riservatezza dei dati sensibili, da utilizzare anche in via sinergica relativamente, ad esempio,
ai tumori rari. : : -

Su tale presupposto, il Documento Tecnico prevede quindi che il Registro regionale per le Malattie Rare
dell’Abruzzo sia gestito presso I’Agenzia Sanitaria Regionale dell’Abruzzo. Le modalitd di cormretta
interfaccia tra i Presidi della Rete regionale ed il Repistro regionale sono descritte nelle pertinenti sezioni
del Documento Tecnico.

3. PRESIDI DELLA RETE REGIONALE E CENTRO DI COORDINAMENTO REGIONALE

[l Documento Tecnico aggiorna la rete regionale delle Malattie rare - secondo la procedura sopra richiamata
e di cui il medesimo Documento Tecrnica rénde atto dell’avvenuto svolgimento - in attuazione dell’Allegato
7 al D.P.C.M. 12 gennaio 2017 recepito come “Allegato A" parte integrante della D.G.R. 26 settembre
2017, n. 521 -, specificando Presidi e Unitd Operative, distinti per Azienda Sanitaria Locale di afferenza e
er gruppi di patolopia rara oggetto di presa in carico.

La nuova Rete regionale per le Malattic Rare ¢ quindi dettagliata in Allegato 1 al Documento Teenico ed
€ soggetta a periodica valutazione, e conseguente eventuale aggiornamento, in esito alla attivitd di
monitoraggio da effettuarsi presso I’A.S.R Abruzzo, per la verifica dei requisiti previsti (cft. in particolare
la Scheda di valutazione dei requisiti per {'inserimento nella rete regionale per le malattie rare, Allegato
3 al Documento Tecnico). ' '

La prima valutazione sccondo i menzionati' requisiti verra effettuata ad un anno dalla pubblicazione sul
B.U.R.AT. del présente provvedimento.

Nell'ambito dei presidi della Rete regionale, if Centro di coordinamento deve assicurare la presenza di una
Strutfura autonoma, in grado di supportare I'attivita di raccolta e smistamento delle richieste.

[i Documento Tecnico individua, a seguito della procedura ivi esplicitata, “in via transitoria™ quale Centro
di coordinamento regionale ’U.0.C. di Pediatria del P.0O. “Santo Spirito” di Pescara, prevedendo il
monitoraggio e l'eventuale conferma della suddetta investitura in esito alla attivita di monitoraggio da
eifettuarsi, presso I’A.S.R Abruzzo, ad un anno dalla pubblicazione sul B.U.R.A.T del presente
provvedimento e sulla base degli specifici indicatori ivi dettagliati,

4. PERCORSO DIAGNOSTICO ASSISTENZIALE

Il percorso diagnostico - assistenziale previsto nell’ambito della Rete regionale delle Malattie Rare si pone
in conformita alle indicazioni del PNMR 2013-2016 (Accordo Rep. Atti n. 140/CSR del 16 ottobre 201 4),
sezione 2.4. In tal senso, il Documento stabilisce che il sanitario del SSN, che abbia un sospetto diagnostico
di malattia rara di cui all’Allegato 7 del D.P.C.M. 12 gennaio 2017, procede all'invio del paziente presso
uno dei Presidi della Rete identificati dalla Regione per la specifica malattia o per il gruppo di malattie rare
al quale lo stesso sanitario ritiene appartenga la patologia sospettata.

II' Documento dettaglia, quindi, nel prosicguo tutta la procedura relativa alla presa in carico, al
riconostimento del diritto all'csenzione, alla trasmissione dei dati e delle informazioni previste dl Registro
Regionale delle Malattie rare presso I’Agenzia Sanitaria Regionale dell’Abruzzo, e da questo al Registro
Nazionale dellc Malattie Rare presso I’Istituto Superiore di Sanitd.

Il Centro di ¢oordinamento regionale interviene, per quanto di propria competenza, in detto percorso
diagnostico assistenziale, negli ambiti ¢ per le finalita dettagliate nel Documento Tecnico, ai sensi de) quale




viene espressamente incaricato anche dello svolgimento dell’attivita di certificazione (cfr., Allegato 2 2
Documente Tecnico). destinata a quei pa?ienti abruzeesi gid .in carico presso Presidi delle Rete
extraregionale, ovvero a tutti i pazienti per i quali non sia stato possibile individuare una struttura d
riferimento compresa nella Rete regionale. : -

. FARMACI, INTEGRATORI, DIETO I‘ERAPI( IE DlSPOS‘I'l VI MEDICI

Il Documento Tecnico dettaglia le categorie dei farmaci, integratori, dietorapici e dispositivi medic
compresi tra le prestazioni da assicurare i sensi della vigente normativa ai pazienti residenti nella Regione
Abruzzo, di cui sia stata effettuata la presa in carico presso uno dei Presidi regionali o extraregionali dell:
Rete delle Malattic Rare.

Per i fini di cui sopra, il Presidio di presa in carico dell'assistito deve certificare nel Piano terapeutico e
necessitd ¢ I’insostituibilita di detti- farmaci, integratori, dictoterapici ¢ dispositivi medici per i trattament
previsti, atti ad evitarc aggravamenti dcllo stato di salute ¢/o del decorso della patologia rara gii
diagnosticata (Cfr.” Allegato 4 al Documento Tecnico).

. SCREENING NEONATALE ESTESO (DIAGNOSI PRECOCE DI MALATTIE METABOLICHE
EREDITARIE)

Il Servizio Sanitario Regionale abruzzese attualmente assicura lo screening neonatale relativamente
all’ipotiroidismo congenito, alla fenilchetonuria cd alla fibrost cistica, in attuazione della L.R. 16 settembre
1997, n. 102 “Prevenzione degli handicaps preconceziondle, prenatale e neonatale™.

Nello specifico, il servizio viene svolto, a far data dal mese di luglio dell’annc 1994 per le prime duc
patologie, dal Laboratorio della Sezione di Endocrinologia dell’Universita G. D’Annunzio di Chieti:
Pescara, attualmente strutturato presso il Dipartimento di Medicina e Scienze dell’invecchiamentc
dell’Atenco.

Conil D.C.A. 18 dicembre 2015, n. 119, ad oggetto “Attivazione programma regionale screening neonatale

Jfibrosi cistica - L. 23 dicembre 1993, n. 548 ¢ L.R. del 16.09.1997, n. 102.” al medesiino Laboratorio, iv
individuato quale “Centro Unico di Riferimento” di rilievo regionale, ¢ stato affidato altresi o screening
della fibrosi cistica, in attuazione della relativa normativa di riferimento.

La sopravvenuta normativa nazionale, espressamente richiamata nel Documento Tecnico, prevede i
rafforzamento ¢ I’estensione del programma di screening neonatale, secondo un panel di patologie
metaboliche creditarie, oggetto di periodica revisione, stabilito nel D.M. Salute 13 otlobre 2016.

Il Documento Tecnico regolamenta, quindi, I’attuazione della soprarichiamata normativa in materia d
diagnosi precoce delle malattie metaboliche ereditarie (c.d. screening neonatale csteso) nell’ambito dell:
Rete regionale delle Malattie Rare, stabilendo per le finalita previste la relativa articolazione organizzativa

[n ottemperanza al suddetto D.M. 13 ottobre 2016, vengono, pertanto, individuate le seguenti Strutture:

+ il Laboratorio di screening nconatale viene individuato nel Centro Regionale di screening gia attive
comec sopradetto, ai sensi e per gli effetti della pregressa suindicata normativa, presso la sezione di
Endocrinologia dell’Universita “G. D’ Annunzio” di Chieti - Pescara. Quanto sopra, per le motivazion:
addotte nello stesso Documento Tecnico relative alla consolidata ‘expertise ed alla necessit?
dell’ottimizzazione delle risorse e delle procedure di prelievo e di gestione dei campioni di sangue
oggetto di analisi;

«il Centro Clinico per le malattie metaboliche ereditarie oggetto di screening viene individuato pressc
’U.0.C. di Pediatria del P.Q. “Santo Spirito™ di Pescara, struttura ricompresa tra i Presidi della nuove
Rete regionale deputati alla presa in carico delle malattic del metabolismo (Gruppo 4 dell’Allegato 7 al
D.P.C.M. LEA 12 genpaio 2017, cfr. Allcgato 1 al Documento Tecnico dl rimodulazione dclla Rete
regionale).




[l Documento Tecnico, inoltre, attualizza quanto previsto all’art. 4 del D.M. 13 ottobre 2016, affidando
alla medesima U.0.C., gia individuata quale Centro di coordinamento regionale per le Malattic Rare, il

coordinamento del sistema regionale di screening neonatale,

PRESO ATTO del Verbale della riunione conclusiva del Gruppo Tecnico regionale Malattic Rare, trasmesso
con nota dell’Agenzia Sanitaria Regionale Abruzzo prot. 1802 dell’11 dicembre 2017, acquisita al prot.
RA/0315883/17/DPF009 del 12 dicembre 2017, agli atti del Dipartimento per la Salute e il Welfare;

RILEVATQO dal Verbale suddetto che il Documento in parola ¢ stato approvato dal Gruppo Tecnico Regionale
a maggioranza dei suoi Componenti, ¢ che, con nota allegata allo stesso Verbale ed acquisita al prot. n. 1754
del 30 novembre 2017 dell’A.S.R. Abruzzo, la Prof. Elvira D’ Alessandro - Componente del Gruppo Tecnico e
Dirigente responsabile dell’'U.Q. Laboratorio di Genetica Medica dell’Universita degli Studi dell’Aquila-,
esprime, per le motivazioni ivi addotte, la propna tiserva all’approvazione detla parte del Documento Tecnico
inerente lo Screcning Neonatale Esteso;

PRESO ATTO delle vigenti convenzioni stipulate dalle Aziende UU.SS.LL. regionali con il Dipartimento di
Medicina e Scienze dell’invecchiamento dell’Universita “G. D’Annunzio™ Chieti - Pescara - agli atti del
Dipartimento per la Salute e il Welfare - e relative alle attivita di screening neonatale obbligatorio ai sensi della
L.R. 16 settembre 1997, n. 102, all’uopo affidate alla Sezione di Endocrinologia del medesimo Dipartimento
universitario, convenzioni trasmesse dall’Agenzia Sanitaria Regionale dell’ Abruzzo con nota prot. n. 1814 del
14 dicembre 2017, acquisita al prot. RA/0319413/17/DPF009 de| 14 dicembre 2017,

RILEVATO che le predette convenzioni richiamano la Convenzione Regione-Universitd Rep. n. 2790 del 3
maggio 1994. '

VISTA la D.G.R. 9 maggio 2017, n. 250 ad oggetto “D.Lgs. 21.12.1999, n. 517: Approvazione schema di
protocollo di intesa tra Regione e Universita™;

VISTO il Decreto del Commissario ad Acta 10 dicembre 2015, n. 119 ad oggelto “Attivazione programma
régionale screening neonatale fibrosi cistica - 1. 23 dicembre 1993, n. 548 ¢ L R. del 16.09.1997, n, 102

RILEVATO che, ai sensi del suddetto D.C.A n. 119/2015 il Laboratorio della Sezione di Endocrinologia del
Dipartimento di Medicina ¢ Scienze dell’invecchiamento dell'Universita “G. D’ Annunzio” di Chieti-Pescara é
qualificato come “Centro Unico di Riferimento” di rilievo regionale per le attivita di screening neonatale
obbligatorio ai sensi della vigente normativa, e che in tale ruolo riceve dal luglio dell’anno 1994 i campioni di
sangue di tutti i nconati della Regione Abruzzo per Pesecuzione di esami diagnostici di -screening
dell’ipotiroidismo congenito e della fenilchetonuria;

PRECISATO che in esecuzione del suddetto D.C.A. 10 dicembre 2015, n. 119 al medesimo Laboratorio
universitario sono stati affidati anche gli esami di screening nconatale della fibrosi cistica, ai sensi della L. 23
dicembre 1993, n. 548 e della L.R. 16 settembre 1997, n. 102;

EVIDENZIATO che il Documeato Tecnico comprendc, oltie al predetto Allcgato 1 di rimodulazione della
Rete regionalc delle Malattie Rare, ulteriore documentazione inerente modulistica di: :

> Modello di certificazione di diagnosi di Malattia Rara ai fini del riconoscimento del diritto all ‘esenzione
(cfr., Allcgato 2 al Documento Tecnico);
Scheda di valutazione dei requisiti per I'inserimento nella rete regionale per le malattie rare (cfr.,
Allegato 3 al Documento Tecnico);
Richiesta di autorizzazione alla fornitura di Jarmaci, integratori, dispositivi per Malattia rara (cfe.,
Allegato 4 al Documento Tecnico); . _
Dichiarazione di avvenuta informativa per lesecuzione dello Screening Neonatale Esteso per le
malattie metaboliche ereditarie (cfr., Allegato 5 al Documento Tecrico);
Informativa screening neonatale esteso (cfr., Allegato 5-bis ai Docuniento Tecnico);
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EVIDENZIATO altresl che il Documento Tecnico reca in “Appendice” una specifica dctldgliala scheda
informativa, relativa all'applicazione delle esenzioni ai sensi della vigente normativa di nfcrlmcnto in cui.sono
contenute anchc disposizioni di reg,olamcntazwnc a carattere transilorio;

DATO ATTO delle competenze ascritte al Servizio Prevenzione e Tutela Sanitaria - DPFO10 del Dlpammenlo
regionale per la Salute e il Welfare, come stabilite nella Deliberazione giuntale 22 maggio 2017, n. 265
“Riformulazione parziale deil'ussetto organizzativo del Dipartimento per la Salute e il Welfare - Conferimento,
ai sensi dell'art. 20 della LR n. 77/99 e s.mm.ii., degli incarichi di dirigente dei Servizi rimodulati”, in
particolare in materia di programinazione nell’ambito dei piani nazionah e regionali di prevenzione ed in
materia di screening;

RITENUTO di demandare al Servizio Prevenzione e Tutela Sanitaria DPFO10 del Dipartimentd per la Salute.

¢ il Welfare, in ragione di dettc competenze.e d’intesa con il Servizio Programmazione socio-sanitaria DPF009,
le attivita inerenti attuazione de! Documento Tecnico con specifico riferimento allo Screening Neonatale
Esteso (diagnosi precoce delle malattie metaboliche ereditarie);

RITENUTO necessario trasmettere il presente provvedimento al Ministero delia Salute ed al Ministero

dell’Economia e Finanze, ai fini del menitoraggio del Piano di Rientro e dei Livelli Essenziali di Assistenza;

RITENUTO, altresi, di demandare al Scrvizio Programmazione Socio-Sanitaria del Dipartimento per la Salute
e il Welfare la notificazione del presente provvedimento:

»all’Agenzia Sanitaria Regionale dell’ Abruzzo;

e al Servizio Prevenzione e Tutela sanitaria - DPF010 del Dipartimento per la Salute e il Welfare;

salle Aziende UU.SS.LL. della Regione Abruzzo;

ai fini della concreta applicazione di quanto ricllo stésso contenuto e disposto, ciascuno per quanto di propria
competenza, '

RITENUTO di dlSporrc che l¢ Dirczioni Generali e Sanitarie delle Aziende UU.SS.LL. regionali provvedano
ad assicurare fg pit ampia diffusione di :nﬁrmaz:om relativamente a quanto disposto e contenuto nel
Documento Tecnico Allegato “A" alla presente deliberazione, a beneficio sia degli utenti ¢ dei loro familiari e
care givers di riferimento, sia degli operatori potenzialmente coinvolti (Medici di Medicina Generale, Pediatri
di Libera Scelta, Medici Specialisti ASL, operatori ed infermieri dei servizi ADI, Farmacie ospedaliere ¢ del
territorio, Servizi Territoriali aziendali, ecc..), anche attraverso la tempestiva condivisione del Documento
Tecnico con tutte le Direzioni ospedaliere e territoriali, con gli Uffici U.R.P., con le Associazioni di tutela e
promozione dei diritti dei Cittadini nell'ambito dei servizi sanitari e assistenziali, con l¢ associazioni
professionali maggiormente rappresentative degli operatori interessati, etc., nonché attraversc idonca
informativa sui siti web aziendali;

DATO ATTO che il presente provvedimento non comporta oneri diretti a carico del bilancio regionale;

RITENUTO di disporre la pubblicazione del prescnte atto sul B.U.R.A.T. e sul sito istituzionale della Regione
Abruzzo (www.regione.abruzzo.it);

DATO ATTO che:

» il Dirigente del Servizio Programmazionc Socio-Sanitaria, competente nella materia trattata dal presente
provvedimento, ha espresso il proprio parere favorevole in ordine alla regolaritd tecnico amministrativa
dello stesso, apponendovi la propria firma in calce;

s il Direttore del Dipartimento per la Salute ¢ il Welfare, apponendo la sua firma sul presente provyedimento,

sulla base del parere favorevole di cui al precedente punto, ha attestato che [o stesso ¢ conforme agli

indirizzi, funzioni ed obietlivi assegnati al Dipartimento medesimo;
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A VOTI UNANIMI ESPRESSI NELLE FORME DY LEGGE

DELIBERA

per le motivazioni specificate in premessa, che qui $i intendono integralmente trascritte e appro vate

. DI PRENDERE ATTO E DI APPROVARE il Documento Tecnico “Rete Regionale per le Malattie
Rare e screening neonatale esteso”, di cui all’Allegato “A”, parte integrante e sostanzialc al presente
provvedimento;

: DI DARE ATTO che ['allegato Documento Teenico introduice importanti innovazioni in materja di
regolamentazione dell’assistenza sanitaria per le Malattie Rare, come meglio esplicitato nelle premesse
al presente atto, che si intendono qui integralmente riportate, e che riguardano i seguenti ambiti:

-  RETE REGIONALE DELLE MALATTIE RARE DELLA REGIONE ABR UZZO;

- REGISTRO REGIONALE DELLE MALATTIE RARE;

- PRESIDI DELLA RETE REGIONALE E CENTRO DI COORDINAMENTO REGIONALE;

- PERCORSO DIAGNOSTICO ASSISTENZIALE:

- FARMACI, INTEGRATORI, DIETOTERAPICI £ DISPOSITIVI MEDICI;

- SCREENING NEONATALE ESTESO (DIAGNOST PRECOCE DI MALATTIE
METABOLICHE EREDITARIE);

. DIDARE ATTO che il Documento Tecnico reca in Allegato I la nuova Rete regionale della Malattie
rare, come definita a seguito della procedura di ricognizione delle candidatuce avanzate dalle Direzioni
delle Aziende UU.SS.LL regionali;

. DI EVIDENZIARE che il Documento Tecnico comprende, oltre al predetto Allegato 1 di

rimodulazione della rete regionale delle Malattie Rare, ulteriore documentazione inerente modulistica

di:

* Modello di certificazione di diagnosi di Malattia Rara ai Sini del riconoscimento del diritto
all‘esenzione (cfr., Allegato 2 al Documento Tecnico); '

* Scheda di valutazione dei requisiti per I'inserimento nella rete regionale per le malattie rare (cfr.,
Allegato 3 al Documento Tecnico); : _ E

* Richiesta di autorizzazione alla Jornitura di farmaci, integratori, dispositivi per Malattia rara (cfr.,
Allegato 4 al Documento Tecnico);

* Dichiarazione di avvenuta informativa per ['esecuzione dello Screening Neonatale Esteso per le
malattie metaboliche ereditarie (cft., Allegato S al Documento Tecnico);

* Informativa screening neonatale esteso (cfr., Allegato 5 bis al Documento Tecrico);

. DI EVIDENZIARE, altresl, che il Docuinento Teenico reca in “Appendice” una specifica dettagliata
scheda informativa relativa all’applicazione delle esenzioni previste ai sensi della vigente normativa di
riferimento, in cui sono contenute anche disposizioni di regolamentazione a carattere transitorio;

. DI PRECISARE che, ai sensi del Documento Tecenico, la nuova Rete regionale per le Malattie Rare di
cui al predetto Allegato 1 al medesimo Documento, ¢ soggetta a periodica valutazione, e conseguente
eventuale aggiornamento, in esito all’attivita di monitoraggio, da condursi presso I'A.S.R Abruzzo, con
riferimento ai requisiti previsti (cfr. in patticolare la Scheda di valutazione dei requisiti per l'inserimento
neila rete regionale per le malattie rare, Allcgato 3 al Documento Tecnico). La prima valutazione
secondo i menzionati requisiti verra effettuata ad un anno dalla pubblicazione sul B.U.R.A.T. del

presente provvedimento;




7.

DI .D_EMANDARE al Servizio Prevenzione.¢ Tutela Sanitaria DPF010 del Dipartimento per [a Salute
e il Welfare; in ragione delle competenze allo stesso ascritte ai sensi della D.G.R. 22 maggio 2017 n..

" 265, e d'intesa con il Servizio Programmazione socio-sanitaria DPF009, le attivita inetenti |’attuazione

10.

11.

dei Docuniénto Téenico Allegata “A» parte integrante al presente atto, con specifico riferimento allo
- o Alleg parig gra P on Sp IMento
Screening Neonatale Esteso;

DI TRASMETTERE il presente provvedimento al Ministero della Salute ed al Ministero
dell'Economia e Finanze; ai fini del monitoraggio del Piano di Rientra ¢ dei Livelli Essenziali di
Assistenza; '

DI TRASMETTERE . il presente provvedimento al Servizio Prograrimiazione Socio-Sanitaria del

Dipartimento per la Salute ¢ il Welfare, il quale & tenuto, a sua volta, a notificarlo:

e all’Agenzia Sanitaria Regionale dell’ Abruzzo ' .

« gl Servizio Prevenzione e Tutela sanitaria - DPF010 del Dipartimento per la Salute ¢l Welfare

e alle Aziende UU.SS.LL. della Regione Abruzzo;

ai fini della concreta applicazione di quanto nello stesso contenuto e disposto, ciascung per quanto di
propria competenza,

DI DISPORRE che le Direzioni Generali e Sanitarie dellc Aziende UU.SS.LL. regionali provvedano
ad assicurare la pid ampia diffusione di informazioni relativamente a quanto disposto ¢ contenuto nel
Documento Tecnico Allegato “A” alla presente deliberazione, a beneficio sia degli utenti ¢ dei loto

famniliari e care givers di riferimento, sia degli operatori potenzialmente coinvolti (Medici di Medicina

‘Generale, Pediatri di Libcra Scelta, Medici Specialisti ASL, operatori ed infermieri dei servizi ADI,

Farmacie ospedaliere e del territorio, Servizi Territoriali aziendali, ecc.), anche attraverso ta ternpestiva
condivisiofie del Documento Tecnico con tutte le Direzioni ospedaliere e territoriali, con gli Uffici
U.R.P., con le Associazioni di tutela e promozione dei diritti dei Cittadini neltambito dei servizi sanitari
e assistenziali, con le associazioni professionali maggiormente rappresentative degli operatori interessati
etc., nonché attraverso idonca informativa sui siti web aziendali;

DI DARE ATTO qﬁc il presente proyvedimento non comporta oneri direttl a carico del bilancio
regionale;

12. DI DISPORRE la pubblicazione del presente provvedimento sul- B.UR.A.T. e sul sito istituzionale

della Regione Abruzzo (www.tegione.abruzzo.it).




DIPARTIMENTO PER LA SALUTE E IL WELFARE
SERVIZIO PROGRAMMAZIONE soc'IO-SANrr'ARJA

UFFICIO GARANZIA DE! LIVELLI ESSENZIALI DI ASSISTENZA

™
Y

L Esten.EQre
|

" . | [ e
Dottﬁn ‘\,]r%\'i“/{) V:ullo

pugt._ss;‘i y) in i
|

x—

Il Rcspdr;’s_‘ab' e dell’Ufficio

@ Ctimia))

(I' Dirigcntc del Scrv\i‘zio

o foy
Dott. Germ I;IO pe\ ainetis
X . M ~¢‘] i\—- e Il\lu\

'/“\T (firma) Yo
\nenteila/Giduta

Dotl. Silvio Paolucei

, (firma)

Approvato e sottoscritto:

Il Segretario della Giunta

F.to Avv. Danicla Valenze

(firma)

Il Presidente della Giunta

E.to Dotl, Luciago D'Alfoaso

(firma)

Copia conforme per uso amministrativo

L’Aquila, li

n)iug/e'me'del Servizio Affari della Giunta
é (firma)




. . ‘ ‘ PR n | #
ASR ABRUZZO AZ[E[;A (O A
AGENZIA SANITARIA REGIONALE . p—

—~

_ Prot. n° 1752 Partenza \
29M1/2017 ASR ABRUZZO
. ' . " AGENZIA SANITARIA REGICNALE
Trasmessa via e-muoil Pescara, 29 Novémbre 2017

All'Assessore Regionale
Alla Programmazione Sanitaria
Do@t. Silvio Paolucci

Al Divettore del Dipartimento
per la Salute ¢ Welfare
Dott. Angele Muraglia

Al Dirigente del Servizio
Programmazione Socio-Sanitaria DPF009
Dipartimento per la Salute ¢ Welfare
Dott. Germano De Sanctis

OGGETTO: Trasmissione Documento Tecnico: “Rete Regionale per le Malattic Rarce

screening neonntale csteso”.

In ottemperanza alla Delibera di Giunta Regionale n. 130 del 30.03.2017 che demanda alla ASR
Abruzzo, d'intesa con i competenti servizi del Dipartimento per la Salute e il Welfare, gli
adempimenti conseguenti al recepimento deli’ Accordo Stato Regioni n. 140/CSR del 16/10/2014,
“Piano Nazionale per le Malattie Rare™, si trtusmette il documento teciiico in allegato alla presente
perla validazione e il recepimento.

Il documento sopra richiamato ¢ stato claborato da un Gruppo Regionale di lavoro,

rappresentativo delie quattro AA.SS.LL., cd & stato approvato a maggiormnza come da verbale

Wy el
1 {1 Dircttore
Daoti. Alfonso M ascitelli

conclusivo del 28 c.m.

Con I’oceasione si inviano cordiali saluti
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ASR ABRUZZO - AGENZIA SANITARIA REGIONALE
Via Attilio MONTT, 9 - 65127 Pesenra - Tel. 085 450871 - Fox 085 4508720
dItczioncgl:ncr:tlcl’aiahr:bruuo.'i?. P.E.C, jnfof'poc.asrnbruzzo.it - wvrw.osrabrizzo.it
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Doll., Antonino Ajello
Dott.ssa- Renza Barbon Galluppi
Dott.ssa Gabriella Bottone
| Prof. Giuseppe Calnbre:v.r;
Dott. Massimo Calisi
‘Dott. Aldo Cerulli
Prof.ssa Elvira D'Alessundro
Dott.ssa Antonella De Rosa

Dott.ssa Silvia Di Michele

ASR Abruzzo

Prof. Lamberto Manzoli
Datl.ssa Tiziana Di Corcta
Dott.ssa Anita Saponar

Dott.ssa Giorgia Fragassi

Gruppo teenico regionale

Dot1. Piero Di Saverio
Dolt.ssa Antonella Gualtieri
Dott. Giuliano Lombardi
Dott.ssa Flisabetta Modestini
Dott. Paolo Morelli

Datt. Walter Palumbo

Dott. Giuscppe Pizzicaunella
Dolt.ssa Drusiana Riceinti

Prol. Liborio Stuppia

Dipartimento per In Salute ¢ it Welfarve
Dotl. Germano De Sanctis

Dott.ssa Stefania Melena

Dott.ssa Barbara Morganti

Doli.ssa Virginia Vitullo

Direttore ASRR Abruzzo
Dott. Alfonso Mascitelli

Si ringraziano le Direzioni Sunitarie Aziendali ¢ tutti § professionisti che hanno conrungre offerto il
proprio contribute alla stesura del presente documento,
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INTRODUZIONE

Le Malattic Rarc rappresentano una delle priotitd di Sanitd pubblica comunitaria. .

Le specificith ad esse collegate di unn continua evoluzione, I limitata conoscenza, la varieta di
forme, la grande complessitd assistenziale e di impatto nella vita delle persone ¢ delle famiglie,
richiedono di mettere a sistema una serie di azioni efficaci e collaudate nel settore delle Malattic
Rare, ;;onendo la imprescindibile attenzione sul dato fattuale che dietro la Malattia Rara ¢'é ung'
persona: la cura del malato e i suoi bisqgni sociali.

Molte Malattie Rarc sono complésse, gravi, degeneralive, cronicamente invalidanti, e circa un terzo
di esse riducc lc attese di vita a meno di 5 anni. Pertanto le disabilita, eventualmente correlate alle
Malattie Rare, limitando 'di fatto le opportunitd cducative, professionali e sociali possono essere
causa di disctiminazione.

Daltro canto molte altre condizioni patologiche, se diagnosticate in tempo e trattatc
appropriatamente, non incidono signiﬁcativmncnte sulla durata dellg vitn, ed altre ancora, infine, s¢
correttamente e tempestivamenle inquadrate, permettono di svolgere una vita qualitativémente
normale.

It ritacdo nella diagnosi delle Malattic Rare pud dipendere da vari fattori, tra cui la mancanza di
formazione adeguata da parte dei medici, spesso collegata alla estrema raritd della malattia, la
presenza di segui clinici individualmente non diagnostici, I’assenza o la limitata disponibilita d; test
per la diagnosi, la frammentazione degli interventi, 1a non adeguats orgonizzazione dei sistemi
sanitan,

Le attivild assistenziali, i servizi e le prestazioni destinate alle persone affette da Malattic Rare sono
parte integrante dei Livelli Essenziali di Assistenza (LEA).

Il provvedimento aggiomato che definisce i LEA & il D.P.C.M. 12 gennaio 2017, che integra e
indicazioni e i criteri del DM 18 maggio 2001 1. 279, conféun_audo il diritto all’esenzione per tutte
le prestazioni necessarie a effettuare la diagnosi e garantire assistenza sanitaria. La scelta tra le
dwerse modalita di organizzazione dell’ofl‘ertu ¢ tra le diversc tipologie di attivita deve pnv:]eg,mrc
gl: interventi che, a parita di risullato, garantiscono, al tempo siesso, un uso otlimale delie risorse.
L'obieltivo principale del presente documento tecnico ¢ lo svilupro, nella Regione Abruzzo, di una
strategia integrata, di sistema e di medio pedodo, sullc Malattic Rare, centiata sui bisogni
assistenziali della persona e della famiglin e definita con il coinvalgimento di tutti i portatori di
interessc, tenuto conto delle esperienze gii malurale in Italia e del quadro delle indicazioni. europee.
Il dozumento ¢ il usu]l'uo di una collaborazione condivisa con un Gruppo tecnico regionale. di

lavoro, costituito con Deliberazione del Direttore deil Agenzia Snmlana Repional

h‘l- |



Abruzzo) n. 65 del 7 settembre 2017 e composto da operaton e profess:oms , appartenentn a
diverse discipline ‘con esperienza nel campo delle Malattic Rare, da rappresentanti di Societd
~ scicntifiche e dalle Associnzioni pit rappresentative dei familiari e dei pazienti.

La tematica delle malattie rare ha trovate anche un ulteriore riconoscimento da paric del legislatore
naz_io'nailc nella regolamentazione di specifici aspetti di séttare, ove viene riconosciuta una

particolare tutela a coloro che ne sono affetti.

1. QUADRO DI RIFERMENTO NORMATIVO

Il provvedimento nazionale che per Ja prima volta individua specifiche misure a favore delle
Malattic Rare, tutt’oggi in vigore, fatto salvo l'aggiomamento dell'allegato 1, & il Decieto
Ministeriale n. 279 de! 18 maggio 2001, “Regolamento di istituzione della Rele Nazionale delle
Malattie Rare ¢ di esenzione dalla partecipazione al costo delle relative prestazioni senitarie”.

Il Regolamento prevede la realizzazione di una rete diagnostica, clinico — assistenziale ed
epidemiologica, costituita da Presidi accreditali apposilamente individuati dalle regioni, stabilisce i
diritto all’esenzione per le Malattic Rarg ed istituisce il Registro Nazionale dellc Malattic Rare
presso Ilstituto Superiore di Sanitd (ISS), al quele i registri regionali/interregtonali inviano
periodicamente i dali acquisiti.

Nel maggio 2007 & stato softoscritto un primo accordo Sl_qto — Regioni (rep. n. 103/CSR) sul
riconascimento di Centri di Coordinamento regionali e/o intervegionali, di Presidi assistenziali
sovrarcgionali per patologie a bassa prevalenza ¢ sull’sttivazione dei Registri regionali e
interregionali.

Il Piano Nazionale per le Malattie Rare (PNMR) ¢ stato adottato in sede di Conferenza Stato —
Regioni con Accordo n. 140/CSR del 16 ottabre 2014, e rappresenta oggi il qiladro unitario di
riferimento per la programimazione nel scttore delle Malattic Rare e per lo sviluppo di una strategin
intcgrata globale e di medio periodo per ’Italia. ' ‘

Con il D.P.C.M. 12 gennaia 2017 “Definizione e aggiornamento dei livelli cssenziali di assistenza,
di cui all’articolo 1, comma 7, del decreto legislativo 30 dicembre 1992, n. 502" & stato ridefinito
l'elenco delle Malattie Rare di cui al citato D.M. 27972001, per le quali & prevista V'esenzionc dalla
partecipazione al costo delle prestazioni di assistenza sanitaria (art. 52 def D.P.C.M. 12,01.2017) ¢
il nuovo efenco, con i relativi cochm ¢ riportato nel dcltagho nell’allegato 7 del D P.C.M..

Nello stesso D.D.C. M., all’art. 64, comma 4, si stabilisce che “lc disposizioni in materia ¢i Malattie

Rare di cui ali*art. 52" e all'allegato 7 entrano in vigore dal centottantesimo giorno dalla data ‘di




entrate jn vigore del presente deprcto; entro tale data le regioni e le provincie autonome adeéuano le
Reti i'cgjc;nali per le Malaitie Rare con I'individuazione dei relativi Prcsidi- ei Registr regionnli“.- ‘
Con ial D.G.R. n: 130 del 30.03.2017 la Regionc Abruzzo, nel recepire il PNMR di ciij al predetto

Accordo n. [40/CSR del 16/10/2014, ha demandato all'Agenzia Senitaria Regionale gli

adempimenti conseguenti, in raccordo con i competenti Servizi del Dipartimento per [a Salute ¢ 1l

Welfare.

Pertanto, in conformita con gli indirizzi espressi al punto 1.2.1 del PNMR, si & reso necessario

procederc ad una ricognizigne dei Presidi e delle Unita per la diagnosi e (] trattamento delle Malattie
Rarc, su proposta delle direzioni aziendati delie ASL (Allegato 1).

Contestualmente, al {ine di garantire, senza soluziong di continuita, I’assistenza in regime di

escnzione ai pazienti interessati, con la Deliberazione n. 521 det 26/09/2017, proposta dal Servizio

Programmazione socio - sanitaria del Dipartimento per-la Salute e il Welfare in collaborazione con

la sléssa Agenzia Sanitaria Regionale, la Giunta Regionale ha dato fonmaie recepimento alle

richiamate disposizioni del D.P.C.M. LEA 12 gennaio 2017, ¢d ha rinviato a successivo

provvedimento la definizione della nuova Rete regionale all'csito dei favori condotti dal Gruppo

techico regionale.

Con il presente documento si intende, quindi, procederc all'aggiomamento e adeguamento della

Rete regionale per le Malattie Rare, in ottemperanza di quanto stabilito dal D.P.C.M. LEA 12

gennaio 2017, art. 64, comma 4, ed in esccuzione dei riferiti disposti giuntali.

Nei riquadri successivi viene dassunta l'analisi numerica comparativa delle denominazioni delle

Malattie Rare, come contemplalc dail'allegato 1 al D.M. 275/2001 in relazione all’allegato 7 del

D.P.C.M. LEA 12 pennaio 2017.




Le Malattie Rare del D.M. 279/2001.

2, REGISTRO REGIONALE DELLE MALATTIE RARE

A partire dal 2001, per contribuire alla pmgranunazin_né nezionale e regioniale 'degli interventi volti
alla futels delle persone con Malattia Rarn e attuame ia sorveglionza, & stato istituito in- Italia un
sistema di monitoraggio- delle Mqlgnie Rere, inediante Registri di popolazione regionali e/o
interregionali. Una parte dei dati vaccolti da teli Registr, secondo quanto previsto dall*Accordo
Conferenza Stato — R_cﬁ_oxii del 10 maggio 2007, alimcntano il flusso verso il Registro Nazionale
delle Malattic Rnrc (RNMRY) islituito presso 1'ISS. I Registri regionali islit'uit'i"nclle varie regioni in
fempi ¢ con ‘modalith diverse, si differenziano per la tipologin dcll’ org'lmzzazlone delle

iiformiazioni raccolte e ‘per le ﬁnalll*\ loro attiibuite. In particolare, “alcuni di essi  hanno finalitd




principalinente epidemiologiche, oltre che di adempimeuto al debito informativo che le regioni

hanno verso il RNMR; altri sono strutturati per s'voigere compiti di supporto alle attivith

.assistenziali ¢ per coordinare la presa in carico’ delle persone con Malattia Rara, raccogliendo e

rendeéndo disponibili le informazioni ai servizi ¢ agli operatori.

1l PNMR 2013 - 2016, al riguardo, si pone l'obiettivo di miglorare i dati raceolti sia i tennini di

copertura della popolazione che della completezza e qualitd del dato raccolto. Questo obiettivo sard

motivo, riella Regiotie Abruzzo, di un ulteriore impegno nel sistema di sorveglianza delic Malatlic

Rare per implemientare ulteriomnente le esigenze informative in questo settore prioritario.

I! Registto Regionale abruzzese & stato, avviato nell’ultimo quinquennio e dai dati ufficiali,

confermati dallISS, per I'ultimo biennio disponibile (2015-2016) sono stati inseriti nel Registro

Nazionale 310 nuovi casi di Malattic Rare (tra qlucllc meluse nell'allegato 7 del D.P.CM. 12.01.17)

& carico i rcs_idcmi in Abruzzo, per un totale di 155 casi annui. Nel solo anno 2013, tuttavia, crano

stati rcgistrati 305 nuovi casi, per cui vi & stata negli ultimi anni vna diminuzione dei casi inseriti

nel Registro, in conseguenza di alcune problematiche organizzative nel coordinamento tra il

Registro ed i professionisti operanti sul territorio. Un clenco delle patologie pil frequenti tra quelle

registrate € riportato nella Tabella 1.
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Tabella 1. Distribuzionc dellc Malattie Rare inscrite nel Registro Regioale abfuazzese nel
b,iénnit_: 2015-16'(f6ntc: Istituto Superiore di S;!Illitﬁ).

Codice__ Descrizione - . Nuovi casi
RDGO20  Totale 45
- Deficienza congenita dei fattori defla coagulazione 4

= Difetti creditari della coagulazione )

- Disordini ereditari trombofilici 25

- Malattia di von Willebrand 1

RF0280  Cherntocono ' 26
RCGI100 Totale 22
- Alterazioni congenite del metabolismo del ferro 2

- Emocromatosi ereditaria 17

- Emnocromatosi familiare 3

RF0100 Sclerosi Laterale Amiotyofica 15
RNG09Q  Siidromi da duplicazione/deficienza cromosomica 13
Altre'malattie 179

Nonostante gli sforzi degli operator, si evidenzia una mercata sottostima dell’incidenza, che rende i
dati a disposizione de! Registro Regionale non completamente esaustivi. Infatti, stando alle stime
riportate nel PNMR, ovvero adottando quale base un’incidenza attesa pari a 0,5 x 1000 abitanti,
ogni anno nclla Regione Abwuzzo dovrebbero essere diagnosticati circa 600~_6$Q nuovi casi di
Malattic Rare. Sebbene tali stime siano riferite ad un elenco di patologie precedente al D.P.C.M.
12.01.2017, nel quale non sono pitt comprese alcune delie patologic pid comuni, quali la Malattia
Celiaca, ¢ tuttavia vero che, basandosi sui dati di incidenza di altre regioni italiane {quali ad
esempio I'Emilia Romagna, dove nel 2015 sono stati segualati 0,76 nuovi casi ogni 1000 abitenti), ¢
considerando la recente- aggiunta di alcunie patologie che prima non erano incluse nell'elenco delle
Malattie Rare, ci si attende che il numero di nwovi casi che si verificano ogni anno, nella Regione
Ablw;zo, non sia infcriore,£17400-500_. L’analisi dei dati rende necessario, quindi, un aggiomamento
¢ potenziamento del Registro Regionale per poter oltenere informazioni pid precise e complete
sull’incidenza di imalattia.

In aggiunta agli elementi informativi presenti nel Registro Regionale, e della stima di incidenza, per
poler avere un quadro generale dclld prevalonza di Malattic Rare nella Regione Abruzzo, gvvero
ur-m stima dol numero di pazienti attualmente ves.id'pnti in Abruzzo, che hanno avuto una diagnosi

certificata di Malattia Rara, sone s{qtil eslratti i dati del flusso rcgionale delle esenzioni ticket. Dalle




analisi, gli abruzzesi che heano avuto un certificato di cscnzwnc per diagnosi di Maluttm Rata
" risultano gssere, in totale, 5431, che comspondc ad wna prcvalenzd del 4,16 x1000 (un valore
compatibile con [e stime riportate nel PNMR). La distiibuzione delle principali patologie per cui &

stata concessa un'esciizione alla partecipazionc alla spesa & riportata nclla Figura 1.

Figura 1, Prevalenza (casi totali) di Malattic Rare in Abruzzo (fonte: database regionale
escnzioni dalla p:n tecipazione alla spesa, dati aggwm.m al 30.06.2017).
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In considerazione che nella tecno-struttura detla ASR Abivzzo risulta gia attivo il Registro Tumori
Regionale (DCA n. 163/2014), al quale lavorano professionisti in possesso dell’expertise
specialistico, informatico, epidemiologico c statistico, ¢ ove sono giA prc.sc_nti le infrastrutturc
informatiche necessarie, anche ai fini del dspetto della normativa sulla privacy, la Regione Abruzzo
indica, in otteinperaiza alln CSR n. 103/2007, la stiuttura della ASR deputata alla gestione del
Registro Regionale delle Malattie Rare, con modalita organizzative e personale dedicato nei limiti
delle risorse annualmentc nssegnatce atla ASR.

Tale indicazionc garantird inoltre sincrgie nella registrazione dei tumori rari ed un monitoraggio

costante della qualiti del dato.
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3. RETE REGIONALE

La revisione della Rcte regionslec dovri tendere a regimc alla individuizione di centri di
competenza® con cotatteristiche di’ unita funzionali, costituite da una o pik unitd
organizzative/operative, in refazione .alla provalenza delle singolc malattie o gruppi di malatie ¢
tenéndo conto dell’attivita in termini di casislica significativa delle singolz_: stnillure/l’rcsidi e di un
ampio bacino di utenza.
La Rete. delle Malattic Rare & costituita dalle strutture ¢ i servizi dei sistemi regionali, che
concorrono, in maniera integrata e ciascuno in relezione alle specifiche conipetenze e funzioni, &
sviluppare azioni di ‘prevenzionie, migliorare gli interventi volti alla diagnosi e al trattamento,
promuovere l"infom_m;ion@ e Ja formazione e a inplementare le azioni di sorveghianza.
Di seguito si richiamano ruoli, funzioni e compiti di tutte le componenti della Rete Malatlie Rare
nella Regione Abruzzo.
- La ASR Abruzzo:
u) gestisce il Registro Regionale delle Malattie Rare, interfacciandosi col Registro
Nazionnle Malattie Rare (dell’Istituto Superiore di-Sanita) ¢ con i registri di altre regioni,
in ottemperanza & quanto previsto dal PNMR 2013-2016;
b) scambia informazioni ¢ documentazionc sulle Malattie Rare con gli altri coordinamenti
regionali o interregionali ¢ con gli organismi intemazionali competenti;
c¢) informa le Associazioni dei malati ¢ dei loro familiar! in ordine alle Malattie Rare cd alla
accessibilith delle cure;
d) rappresenta (di norma fiella persona del sug Direttore o un suo delcgato) la regione ai
tavoli nazionali;
€) coordina con il supporio del Gruppo Tecnico, del Centro di Coordinamento Regionale ¢
dei rappresentanti dei Presidi della rete regionale, I'attivita di elaborazione di specifici
PDTA per le Malaftie Rare. .

* Lewntd di Compelenza sono Unitd Sarwianali, costifuit dz uwa o pid unith omgulizastiveluperifve, dove si pestisce il Porepnsy Diagrestico per

giongera it pli procecandnte possibike all'individuizions delln patologia ¢ dove si definisce i] Feeono Socio-sanitarin Glbala ladividuate della
2100 Con nalaltis ki, .
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pediutrica e eth minfta,




- }1 Centro di Coordinamento regionale:

b)

c)

fossero, verso i .Presidi della Rete Nazionale. Tale funzione ¢ garantita da contaito
telefonico con lince telefoniche dedicate;

certifica la malattio nel caso di patologia rara non curata dai Presidi della Rete Regionale
e, laddove esista gid documentazione e/o certificazione proveriiente da altro Presidio
della Rete Nazionale, valida la diagnosi rlasciando, ove necessario, idonca
certificazione;

svolge attivith di promozione ed organizzazione della formazione in materia di Malattic
Rare, in collaborazione con I'ASR e la Comunissione Regionale ECM. Supporta I’ ASR

Abruzzo nella elaborazione dei PDTA regionali.

-1 Pr’:_:sidi della Reteregionale:

a)

b)

f

assicurano le prestazioni finalizzate alla diagnosi, sia al paziente che ai suoi familisri (in
caso di malattie ereditarie o a caratterizzazione familiare), e al follow up;

garantiscono, sotto responsabilith della ASL di appartenenza, idonea dotazione di
strutture di supporto e di servizi complementari, anche mediante il collegamento
funzionale tra le steutture ¢fo i servizi, come & il caso dei ceatri di Genetica medica, parle
integrante della rete delle Malattie Rere;

formulano la conferma diagaostica;

certificano lo stato di Malattia Rara secondo le norme del D.M. 279/2001 e del D.P.C.M.
12.01.2017, utilizzando Uallegato modulo di certificazione (Allcgato 2);

operano secondo protocolli clinici concordati € collaborano con i servizi territoriali, i
medici di medicina generale (MMG) ed i pediatri di libera scelta (PLS) per Ia presa in
carico ¢ la gestione del trattamento;

danno supporto nell’elaborazione dei PDTA, secondo le specifiche competenze.

. = Le Aziendc Sanitarie Locali:

a)

pubblicano sul proprio sito istituzionale, per ogni malattia o gruppo di Malattic Rare, il
nominativo del Medico specialista responsabile o referente del centro, formalmente

individuato ai fini della certificazione, nonché gli oran di attivitd ¢ modalitd di accesso;

b) diffondono con disposizione Circolare Ia modulistica e i criteri di certificazione ¢ di

€)

esenzione,

informano i MMG, i PLS, i Distretti,.i Presidi Ospedalieri cle Associazioni dei Pazient;




v,
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d) tramite il Distretto, rilasciano l‘gutorizzazicme all’esenzione ‘alla _partecipa_zione,
forniscono I’in'fomm'tiva sitlla privacy ed acquisiscono il cp:;sens_o al (rattamcito dei dati ‘
persouali;

e) tramite i Servizi Farmmaccutici erogano, ove previsto, attrdverso i propri Presidi, i
prodotti indispensabili per il trattamento detla specifica Malattia Rara.

- | Medici di Medicina Generale ei Pediatri di Libera Scelta:

a) formulano il-sospetto diagnostico;

b) indirizzano il paziente al Presidio della Retc ed interloquiscono coi nodi delia rele
aziendale;

c) condividono e applicano il Piano di Trattamento del Presidio della rete, curandonc le
relative prescrizioni indirizzate alle Farmacie Ospedaliere o servizi Farmaceutici
Territoriali individuati dalle AA.SS.LL..

3.1 PRESIDI DELLA RETE REGIONALE

La Regione Abruzzo, con provvedimento rcgionale del 30 genmaio 2002, ne! recepire il
Regolamento approveto con il D.M. n. 279/2001, aveva individuato & presidi quali centri inseriti
nella Rete Nezionale per le Malattie Rare. Successivamente la D.G.R. 1. 172 del 24/02/2007,
attraverso la previsioue di una Rete composta dai Presidi sanitaii regionali, in assenza di definite
specificazioni, aveva posto le basi per una configurazione della Rete regionale organizzata secondo
un’ottica di ampia diffusione dei centri di diagnosi e trattamento delle Malattie Rare, non sempre
del tutto rispondenti ai criteri e requisiti prescritti per 1'individunzione dei Presidi accreditati. Tale
Rete, nel corso degli anni, ha subito rimaneggiamenti e riorpanizzazioni, per cui si rende necessario,
nel rispetto degli indivizzi nazionali, procedere ad una graduale riprogrammazione ¢ pianificazione,
che debba tener conto delle valutazioni inerenti P'attivitd delle singole strutture in-termini di
casistiche ed esperienza documicntata. Per queste ragioni, In ASR Abrizzo, d’intesa con il
Dipanimeﬁto per la Salute e il Welfaré, ha avviato cén le Direzioni Aziendnli e con il Gruppo
tecnico regionale, un processo di ricognizione e aggiornamento dci Presidi inclusi o da includere
nella Rete, in linea con i requisiti e le funzioni previsti dal PNMR, come di seguito elencati:

(1) documentata espericnza in attivitd diagnoslica o terapeulica specifica per ic malattiec o per

gruppi di Malattie Rare;




@ idonea dotazione di strutture di supporto e di servizi complementad, ivi inclusi, per le malattie
che lo richiedono, servizi per l'emergenza c per la diagnostica biuchim‘iﬂa e geuclic(; -
molecolare, .

(3) volume di attivita significativo, rispetto alla prevalenzi della malattia;

(4) slretta interazione con altri centr esperli ed Associgzioni di pazicnti, e capacita di operare in
rete a livello nazionale.

Ad ottobre 2017, all’esito di una prina ricognizione ¢ delle proposte trasmesse dalle ASL abruzzesi,

- come da verbale del 12 settembre 2017, attraverso anche un percotso metodolagico condiviso con

tutli i portatori di intercéssc nel settore delle Malattie Rare e con il Tavolo Tecnico Regionale, ¢ stato

cffettuato I'adeguamento della Rete regionale e Porganizzazione proposta & indicata nell’ Allegato

l, contenente i Presidi ¢ le Unita Operative identificati per singola ASL ¢ per ogni malattia e/o

gruppo di malattie.

I Presidi e i centri di competenza individuati nell’Allegato ], alla scadenza di 12 mesi

dall’approvazione del provvedimento regionale, saramo sottoposti a monitoraggio da parte deila

ASR Abruzzo e dei Servizi competenti de] Dipartimento della Salute e del Welfare, con il supporto

del Gruppo teenico regionale, per la verifica della sussistenza dei requisiti richiesti per 1*inserimento

nolla Rete regionale. La verifica della casistica trattata sard eftettuata utilizzando tutti i database
disponibili, con specifico riferimento ai casi trasimessi al Registro Regionale durante i primi 12 mesi
dall'approvezione del provvedimento, secondo le modalitd esplicitate nel paragrafo relativo al
percorso diagnostico assistenziale. Per lalc motivo, le Direzioni Sanitarie dei Presidi della Rete sono
tenute a vigilare e ad adottare tutte le misure necessarie al fine di garantire [e trasimissione di tutte le
certificazioni effettuate a] Regisiro Regionale delic Malaitie Rere. Al fini della verifica della
sussistenza dei requisiti richiesti per I’inserimento nella Rete regionale, ogni UU.0O. iuclusa nella

Rete dovrdl inviare, secondo il cronoprogramma indicato e su specifica nchiesta, ln Scheda di

Valutazione riportats in Allegato 3, debitamente compilata ¢ comprensiva dell'eventuale

documentazione di supporto, validata dalle rispcttive Direziooi Sanitarie Aziendali.

Ad ognuno dei requisiti, tra quelli inclusi nella Scheda di Valutazione (Allegato 3), & assegnato un

valore numerico di valulazione come indicato nel riquadro sottostante.

Requisilo 1: punti 20 Requisito 8: punti 4
Requisilo 2: punti 10 Requisito 9: pinli 4
Requisile 3: punti 6 Requisito 10: punti 2
Requisito 4: punli 7 Requisito 11: punti §
Requisito 5: punti 7 Requisito 12: punti 5
Requisito 6: punti 15 - ) : | Requisito 13: punti 2°
Requisito 7: punti 10 in case di presa in carico globale | Requisito 14: punti 3
all'interno del Presidio; punli 5 in case di presa in carido per '
mezzo di una collaborazionc csterna




Previa valulazlone tecnica, saranno confermate afl'interno della Rete qucllc uu. OO che ottcmmno
urni punleggm complessivo ugunlc o superiorc a 70 punu sui 100 dtspomblh

Ogni Presidio accreditato delia Rete, con il centro di riferimento individuato, ¢ tenuto a garantire, in
regime di escnzione dalla pattecipazionc alla spesa sanitaria, le prestazioni diagnostiche della
Malattia Rara, e qualora I'iter diagnostico tichieda prestazioni ché possono essere effettuate in unita
operative non ricomprese tra quelle del Presidio, lo stesso si fa carico di assicurame |’csecuzione
presso altre strutture del SSN.

Ogni Presidio della Rete, con la responsabilitda della Dirczione Sanitaria Azicndale della ASL di
appartenenza, deve altresi garantire la trasmissione dei dati al Registro Regionale (anche si fini del
monitoraggio dei requisiti), ¢ la pitt completa e corretta informazione alle persone con Malattia Rara
e ai loro familiari, al medici e u tutti gli operatori sanitari e socio-sanitari ed alla popolazione
generale. |

All’esito dell’approvazione della Rete Regionale, ogni ASL con proprio atto formale deve
pubblicare sul proprio sito istituzionale, per ogni walattia o gruppo di Malattie Rare, il nominativo
del Medico specialista responsabile o referente del centro, formalmente individuato ai fini della
certificazione e della trasmissione dei dati al Registro Regionale delle Malattie Rare, nonché gli
orari di attivitd e modalita di accesso rivolti alle persone e alle famiglie con problemi per e Malattie
Rare e, qualora non presente, pud attivare uno Sportello dedicato alle Malattie Rare con funzione di
front-office.

Nl Presidio della Rete deve dotarsi di un timbio che gli consenta I'immediato riconoscimento, Tale
timbro dovra essere apposto sulla certificazione di diagnosi di Malattia Rara, sulla scheda per la
prescrizione dei fanmaci relativi alla patologia rara e sui piani di trettamento e piani assistenziali
individualizzati (PAI), che devono tencre conto degli specifici bisogni assisténziali identificati in
base alle caratteristiche individuali della persona ¢ percid non definiti unicamente in base al
paradigma standard delle malattia.

Per le malattie piti rare e complesse dal punto .d'i vista diagnostico & terapeutico, i Presidi della Rele,
per il tramite defla ASL di appartencnza, potranno definire modalitd di relaziohe e accordi
’ interregionali sccondo protocolli condivisi e con le modalita di coinvolgimento e collaimrazionc
dellc Associazioni dei malati e dei loro familiari. Ove necessario ai fini della diagnosi di Malaltia
Rara di originc ereditaria, il presidio della Rete si fa carico anche delle indagini genetiche sui
familiari dell'assistito, In regime di gratuita.

1 I’1e31d10 della Rete & lenulo a definire ed 1d0tta:e protocalli clinici per patologia o per gruppo di
.mulntne sulla base delle mu,hon evidenze scu.nuf che disponibilt, in collaborazione con altri

Presidi della Rete e centri interregionali (ove individuati), sulla base dei quaki il Referentc dell'U.O.




ché hd preso in carico il pnzie’p:c redige nella fase di approfondimento diagnostico un Piano di
Trattamento ¢ tiene aggiomata la situazione clinica del pazienté, assumendo le infor'mazioni
derivariti da indagini diagnostiche eseguite in altra sede tramite flussi informativi con le altre
strulture o direttameate dall’assistito. Nel Piano di Trattamento devono essere irserite tutte le
informazioni necessarie per I'assistenza al paziente, inclusi, ad csempio ¢ nel caso fosse necessario,
i farmaci da prescrivere, con rélative dosi ¢ durata del trattamento, eventuali integratori,
dictoterapici, dispositivi. Inoltic, il Piano di Trattamento potra includere anche eventuali prestazioni
_uzbilitative ambulatoriali (esenti dalle partecipazione alla spesa,. se presenti nell'elenco di cui’
all'allegato 4 del DPCM 12.01.2017).

Per specifiche patologic con caratteristiche peculiari, ultrarare o di particolare complessita, oppure
per la gestione di specifiche fasi dell’assistenza, ove non fosse possibile fomire Je prestazioni
necessarie nei Presidi della Rete regionale, il responsabile/referente del Presidio della Rete che
prende in carico il pazientc lo indirizza verso i centri extra-regionali di riferimento, ad elevata
specializzazione, assicurando il necessaiio coordinamento, raccordo e colleborando con le
Assoctazioni dei Malati ¢ con le struttwre socio-assistenziali territoriali, favorendone il
coinvolgimento nel percorso diagnostico terapeutico, al fine di permeétiere al paziente di affrontare
la patolagin nel miglior modo possibile, sia dal punto di vista medico che psicologico, socidle e
familiare.

Le prestazioni di genetica per la diagnosi di una malattia rara indicata nell’allegato 4GEN, Colonna
A, 8l D.P.C.M. del 12 gennaio 2017 che si intende integralinente recepito, devono cssere prescritte
dagli specialisti operanti in un Presidio della Rete Nazionale per le Malattie Rare, individuato perla
specifica Malattia Rara o per il gruppo o cui la malattia appartiene. I} test genetico, richiesto in
presenza di un motivato sospetto diagnostico, deve essere esplefato con fa tecnologia che garantisca

la maggior efficacia al minor cosio.

3.2 CENTRO DI COORDINAMENTO REGIONALE

I1 Ceniro di Coordinamento regionale ha la fondamentale {unziohe di raccordo operativo e di
collegamento funzionale di tutti i Presidi della Rete regionale, con il fine di garantire la tempestivitd
della diagnosi ¢ della conscguente presa in carico dei pazienti interessati secondo criteri di

appropriatezzn e nel rispelto della continuita assistenziale.




In tal sense, € per gli scopi suddettl, il Centro di Coordmamenlo si mterf'nccm con tutti i PrcS1d1_
deila Rete reglonale e.della Rete nazxonu]e comprosi i Cenln interregionali d1 nfcrlmento previsti
dall’urt. 2 del D.M. 279/2001, ed sssicuca;
* lo scambio delle informezioni e della expertise all'intemo della Rete regionale;
* la promozione e il supporto di specifici protocolli, per gruppi di Malattie Rare cfo per
singole Malattic Rare, inerenti la presa in carico e la gestionc del trattamento dei pazienli;
*» la condivisione dei suddelti protocolli tra i Presidi dellz Rete regionale, ¢ hia questi cd i
Centri .extra regionali di riferimento, compresi nella Rete nazionale, il cii intervento sia

stato valutato necessario dal Presidio regionale di presa in carico del paziente o dei pazienti.

II Centro di coordinamento svolge, inoltre, attivitd di promozione od organizzazione della
formazione in materia di Malattie Rare, proponendo di volta in volta gli specifici ambiti finalizzati
al concreto svolgimesito dei corsi e degli incontri formativi da parte delle Dirczioni delle
AA.SS.LL. efo dei Presidi coinvolti.

Infine, il Centro di Coordinamento su richicsta oftre la consulenza ¢d il supporto:

© ai pazienti e loro familiari che spontaneamente vi si ﬁvollgano in prima istanzs, anche al fifie
di indirizzare ad uno o piti Presidi della Rete ritcnuti idonei alla presa in carico, sulla base
delle informazioni al momento disponibili;

¢ ai medici del SSN, (MMG, PLS, medici specialisti), anche al fine fomire suggerimenti circa
una pid approfondita valutazione dei casi clinici segnalati;

» ai Responsabili dei Presidi della Rete, anche al fine di supportarli nei contatti con altri Centyi
della Rete Nazionale /o nella applicazione dei protocsili clinici per 1a gestione dei pazienti
in carico, anche con riguardo alla condivisione delle corrette modalitd di erogazione dei
Presidi di assistenza integrativa valutati appropriali e necessari aj casi concreti;

* ai cittadini ¢ alle Associazioni dei malati & dei loro familiari, per qualsivoglia specifica

infonnazione.

In ultimo, il Centro di Coordinemento dovri svolgere attivita di cerlificazione per quelle Malattie
Rare per le quali non & stato possibile individuarc una struttura di riferimento a livello regionale e
dovra validarc I diagnosi provenienti da altro Presidio della Rete Nazionale, rilasciando idenca
certificazione {Allegato 2).

Per tutto quanto somia, il Centro di.Coordinamento- deve assicurare la presenza.di una struttura
autonoma, in grade di supportare Iatiiviti di raccolta ¢ di smistamento delle tichieste, con

personule ¢ lince telefoniche dedicate.




- O‘fUA___‘_‘}.;yv'
Per I'ideiitificazione del Centro di Coordinamento regionale, la ASR Abruzzo ha richiesto alle ASL

rcgidnali di presentare proi)osta di- candidatura da individuare tra- le U'nitéiobcrativc dei Pnésidi
ricomprese nella Rete regionzllc (clenco Allegalo 1). All'esito della ricognizione ¢ pervenuta
esclusivamenie dalla nzienda sanitaria di Pescara In proposta di identificazionc, quale Centro di
Coordinamento regionale delie Malattie Rare, della UOC di Pediatiin di Pescara, in considerazione
dell'clevato afflusso di pazienti, della complessiti e varicta della casisiica afferente, della dotazione
di proprio locale, con linea telefonica dedicats, orario di sportello al ]Jubblici_) ¢ gestito da due unité
mediche e uvna unitd di. segreteria per le attivith di raccordo con le strutture aziendali ed
extraziendali. I Gruppo tecnico di lavoro, giustas delibera ASR n. 65/2017; valutato il possesso dei
requisiti identifica quale Centro di Coordinamento regionale delle Malattie Rare, la UQC di
Pediatria deil'Ospedale "Santo Spirito" di Pescara. Talc Centro & individuato in via transitoris, ¢
sari sottoposto a successivo monitoraggio ed eventuale conferma, da parte del Gruppo tecnico di
lavoro regionale, alla decorrenza di 12 mesi dall’approvazidne del provvedimento regionale. A tal
fine, sono individuati i seguenti indicatori:

o percentuale di certificazioni dei Centri extra-regionali della Rete Nazionale deile Malatlie

Rare validate dal Cenlro di Coordinamento: almeno 95%;

« promozione di specifici protocolli tra Presidi della Rete Regionale: almeno 2/anno;

¢ promozione di specifici protocolli con Presidi extra-Regionali: almeno 1/anno;

» organizzazione di eventi formativi sulle Malattic Rare: almeno 1/anno;

o aftivitd di consulenza a pazienti ¢ loro familiari, medici dcl SSN e responsabili dei Presidi

della Rete: almeno 50fanno;
« disponibilitd della linea telefonica dedicata dal lunedi al venerdi: alineao 3 ore/giorno;
+ percentuale di invio al Registra Regionale delle Malattic Rare dei dati dei pazienti afferenti

al Centro di Cedrdinamento: almeno 95%.

4. PERCORSO DIAGNOSTICO ASSISTENZIALE

In conformitd alle indicazioni dcl PNMR (sezione 2.4), nel caso in cui sussista un sospetla
diagnoslico di una Malattia Rara inclusa nell'allegalo 7 del D.P.C.M. 12.01.2017, da paric di un
medico del SSN, il medico deve immediatamente inviare il paziente ad uno dei Presidi della Rete
identificati dalla Regione per la specifica malattia o per il gruppo di Malattie Rare al quale si titiene
appartenga la patologia sespetiata, mediante prescrizione su ricettario 3SR riportante la dicifura

“prima visita specialisticn presso il Centre.....", con la diagnosi specificala di “sospetto di malattia




rara ....." e con codice di esenzione R9Y e classe di prioritd B. Lo stesso codice
specialista del Presidio di Rete Regionale per la prescrizione su ricettacio SSR di tutte I¢ prestazioni
. finlizzate alla diagnosi, ¢ delle indagini genetiche sui faniiliari déll'assistito, qualora necessarie, ai
fini della diagnosi di Malattia Rara di odgine ereditarin (secondo le modalitd individuate
dall’allegato 12 del Decreto del Ministero, dell’Economiz e delle Finanze dél 17/03/2008 c dalla
DGR 178 dell’11.03.2011).

Upa volta ottenuta conferma di diagnosi di Malattia Rara, inclusa nell’elenco riportato ncll'alllcgato
7 del D.P.C.M. del 12.01.2017, il Responsabile del Presidio della Rete, individuato dalla ASL di
sppartenenza, cui si & rivolto il paziente, deve redigere, entro dieci giorni, la certificazione di
Malattia Rara (Allegato 2), sulla base della quale il Distretto della ASL di residenza dell'assistito
rilascers, nei successivi 10 giorni, la lessera di esenzione riportantc il codice identificativo della
malattia o del gruppo di malattie cui afferisce la Malattia Rara. La validita temporale dell"esenzione
¢ a durata illimitata, per tutto [’arco della vita, tranne che per le Malattie Rare riportate nella tabella

sottostante.

Tabella 2. Validith attestato di csenzione per specifiche patologie.

Malattia Rara Yaliditd dell’attestato di esenzione

RB0010 Wilms, tumore di S anni (rinnovabile)

RB0020 Retinoblastoma S aumi (nnnovabile)

RC0040 Puberta precace idiopatica S aani {rinnovabile)

RHO0011 Sarcoidosi da riconfermare dopo i primi 12 mesi, solo per

le forme persistenti

Qualoa la patologia sospéltata non possa essere riferita a nessuno dei Presidi della Rete Regionalc
indicati nell’Allegato 1, il medico del SSN, dipendente o convenzionate, pud inviare il paziente
direttamente ad un Presidio extra-regionale accreditato dellla Rete nazionale, oppure al Centro di
Coordinamento rcgion_al_c mediante prescrizione su ricettario SSR riportante la dicitura “prima visita
specialistica presso il Centro di Coordinamento regionale per le Malattie Rare” con la diagnosi
specificata di “sospetio di malattia vara .....” ¢ con codice di esenziole R99 e classc di prioritd B. II
Cenlro di Coordinamento provvedera ad orientaie il paziente verso un Presidio delln Rete Nazionale
pit idonco alla diagnosi della patologia sospettala, -

1l responsibile dell’U.0. del Presidio della Rete provvede 2 rilasciare il certificato di Malnttia Rara
al paziente e a trasmeltere il modelio di certificazione al Registro chiénalc delle Malattic Rare,

entro dieci giomi dalla conferma dingnostica. 1l modello di certificazione dovrh essere_trasmesso




Aziendali da parte di ASR Abruzzo. Lu ASR Abruzzo provvederd all'inserimento dei dati ricewuiti

nel Registro Regionale delle Malattic Rare cd all’invio degli stessi all’Istituto Superiore di Sanita
(Regislro Nuzioﬁnic detle Malattie Rare}, anche con finalitd, mediante tina continia sorveglionza, di
migliorare I'efficacia della programmazionc regionale ¢ nazionale degli interventi volti alla tutcla
degli assistiti.

‘Nel caso in cui la diagnosi di Malettia Rarg sin effetluata da personale specializzato di un Presidio
extra-regionale della Rete Naﬁqnalc delle Malattie Rare, il Centro di Coordinamento tegionale
valida la diagnosi di malaitia mra e relativa certificazione sulla base della documentazione prodotta,
con evenluale presa in carico del psziente o invio dello stesso ad un Presidio extra-regionale della
Rete Nazionale.

Il Distretto della ASL di residenza dell'sssistito rilascerd, nei siiccessivi 10 giorni, la tessera di
csenzione, riportante il codice identificativo della malattia o del gruppoe di malattié ¢ui afferisce la
Malattia Rara. Al momento del rilascio della tessera di esenzione, il Distretto 'délin ASL deve
fomire all'assistito informativa ai sensi del DLgs n. 196 del 30 giugno 2003 e s.m.i., acquiscndo
consensa scritto del paziente o del suo legale rappresentante al (raltamento dei dati, da parte di
soggetti pubblici ¢ privati accreditati erogatori di prestazioni, in relazione alla prescrizione ed
erogazione delle prestazioni sanitatic in regime di esenzione. Al fine di evitarc la incongrua
ripetizione degli accessi alle strutlure distrettuali, il Distretto Sanitarto dovrd definire con idonea
informativa procedure di riconoscimento del diritto di esenzione, in modo da limitare ogni possibile
disagio al cittadino.

I} percorso diagnostico-assistenziale del paziente con sospetto di malattia rara € stato riassunto

schematicamente nella flow-chait riportata in Figura 2.




Tigura-2. Flowchart del percorso dingrostico-assistenzirle delia persona con sospetto di malattia rara.
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5. FARMACI, INTEGRATORI, DIETOTERAPICI E DISPOSITIVI MEDRICI

Ai pazienti affetti da Malattia Rara possono esscre prescritti: fanmaci, integratori, dictoterapici e

dispasitivi medici.

Farmaci

L'impiego di medicinali al di fuori delle indicazionj tcrapeutiche & disciplinuto a livello nazionale

da specifiche dispesizioni: L. n. 648 del 23/12/1996; L. n. 94 del 8/4/1998; Decreto 8/5/2003; L. n.

296 del 27/12/2006 (Finanzisda 2007); L. n. 244 del 24/12/2007 (Finanziaria 2008).

[ D.M. 18/05/2001 n. 279 recante “Regolamento di istituzione della Rote Nazionale delle Malattie

Rare ¢ di esenzione dalla partecipazionc del costo délle relative prestazioni sanitarie” prevede

all’art. 6.comma 1 che I'assistito riconosciuto esente ha diritto alle prestazioni di assistenza sanitaria

incluse nei livelli essenziali di assistenza, cfficaci ed appropriate per il trattamento e il monitoraggio

della malattiz dalla quale ¢ affetto e per la prevenzione degli ulteriori aggravamenti. -

Al comma 3 del citato articolo & previsto altresi che “le regioni, sulla base del fabbisogno deila

propria popolazione, predispongono modalita dl acquisizione e di distribuzione agli interessati dei

farmaci specifici, anche mediante la fomitura diretta da parte dei servizi farmaceutici pubblici™ Al

riguardo, la Circolare del Ministero della Salute n. 13 del 13/12/2001 specifica che 'esenzione per

Malattia Rara non include le prestazioni di assistenza protesica, integrativa ¢ farmdceutica, le quali

sono regolamentate da altre nonne specifiche.

Il Gruppo tecnico regionale, istituito con delibera ASR n. 652017, fermo restaudo il rispetto della

nomiativa vigenle per il trattamento dei pazienti con medicinali al di fuori delle indicazioni

autorizzate, ritiene necessario definire modalitd p_rcscriltivc ¢ percorsi omogene sul territorio

regionale, per assicurare 1'nccesso alle migliori cure disponibili, evitando che i pazienti siano

esposti a rischi a fronte di un beneficio incesto.

Pertanto, la regolamentazione dell’iimpiego di farmaci, integratori, dispositivi, in cuso di assenza'di

valida altemativa ternpeutica, deve avere le seguenti finalitd:

o favorire procedure ¢ percorsi omogenoi all'interuo della Regione, evitando di dover inlervlcnire
in modo frammentario per ogni singolo caso a livello regionale;

e pgarantire senza oncri & caico dei pazienti 1'accesso alle terapic piv appropriate ¢ aggiornate ailc
conosccnze pil avanzate, puiché supportate da cvidenze scientifiche solide e documentabili;

o evilarc un usp indiscriminato dell'uso per e evidenii ricadute sulla spesa a carico del SSR.




I

Per i pazienti affetti da Malattia Rara la richiesta di autorizzazione all’\mlqu offulabel di un

medicinale dovrd esserc effettunta esclissivamente dul Presidio’ accreditato della Rete tegionale, che

ba la presa in carico del paziente, | rcsponsablh delie Unita Operative, appartenenti si suddcttl

Presidi, provvedono a presentare richiesta alla UQ di Farmacia ospedaliera della strutturs stessa.

Nella tichiesta, presentata con il meduio sccondo o schemna dell'All_cgato 4 dovit essere indicala la

sussistenza dei scguenti requisiti:

*» assenza di validn alternativa terapeutica;

 impossibilita di richiedere il farmaco ai sensi del D.M. 08/05/2003;

. impiego conforme a pubblicazioni scientifiche acereditate in campo inlermazionale e
disponibilitd di dati di sperimentazioni cliniche di fuse seconda, idonei a formulare un parere
favorevole sull’efficacia ¢ la tollerabilitd del medicinale vichiesto;

¢ consenso informato del pazientc ovvero dell’esercente la potesta geniloriale in caso del minore
o del tutore in caso di paziente interdetto o inabilitalo;

* assunzione di responsabilit da parte del medico prescrittore;

* regime di erogazione (ricovero otdinario, day hospital, prestazione ainbulatoriale, domiciliare),

La UQO di Fermacia, per quanto di competenza, convalide, al massimo entro 10 giomi, i requisiti
necessari per |'erogazione del farmaco off-labol a carico del S8R e inoltra la richiesta conedata dal
parcre, favorevole o meno, alla Direzione Sanitaria, che provvede, entro § giomi dal ricevimento
della documentazione, a comunicare il parere all’Unita Operativa richiedente ¢, per conoscenza alla.
farmacia della struttura, che eroghera il trattamento.

Potranno essere prescritti a favore di pazienti affetti da malattie rare anche medicinali appartenenti
nlla fascia C, qualora i Presidi accreditati certifichino che tale intervento & indispensabile e in
assenza del quale ci potrebbe essere un aggravamento dello stato di malattia o pericolo di vita del
paziente, secondo lo schema dell’Allegalo 4. Per casi di natura dubbia o che necessitino di ulteriori
approfondimenti, il Centro di Coordinamgnto della Rete Repionale per le Malattic Rare' potra
fornire supporto scientifico ai Presidi accreditati, per una valutazione conclusiva, con correlato
parerc, ' '

L’erogazione di farmaci di fascia C o per indicazioni off-label in regime di ricovero o day-hospital
rimanc a carico della azienda sanilaria che genera la prescrizione. Per quanto riguarda invece i
trattamenti che possono essere effeltuati in regime ambulateriale o al domicilio del pazicnte, nel
caso in cui |’accesso al Centro pn.scntlore avveoga cscluswamente per il nnro del [armaco,

r mogt?tonc sard c.ﬂ"ettumn a cavico della ASL di ICSI(]LH?EI dcl p"lZlentE: Anche in questo caso il




medico prescrittorc ¢ responsabile a tutti gli effetti del trattamento e dovra g_arantirc un
" monitoraggio del paziente, per quanto concemne efficacia e i’dllqmbi‘lith del tg_:nllaméuio s't'c.é_so.

Relativamentc ai pazienti extra-rcgionali, la prescrizione di farmaci di fascia C o per indicazioni
off-label, in regithe ambulatoriale o per tso al domicilio, potrd essére cffettuata solo previo nulla
osta dolla Azienda territoriale di residenza del paziente, che si (ard ¢adco dei relativi oneri

economidi o della dispensazionc del farmaco.

Galenici magistrali,

Le preparazioni galeniche magistrali, da atlestire nei casi in cui non siano disponibili in commercio
i medicinali con composizione, formulazione o dosaggio richiesti; possono esserc prescritte (a
carico de] SSR ¢ sceondo lo schema dell’Allegalo 4) qualora i Presidi accreditati certifichine
Pindispensabilita, 1'insostituibilita ¢ che in assenza delle quali ci potrebbe essere un aggravamenta
dello stato di malattia o pericolo di vita dél paziente. Per casi di nahira dubbia o che necessitino di
ulterior approfondimenti, il Centro di Coordinamento della Rete Regionale per le Malettic Rare
potra foinire supporto scicntifico ai Presidi accredilati, per una valutazione conclusiva, con

corrclato parere.

Intcgratori

Per effetto dell’articola 10 del D.Lgs. 21 meggio 2004 n. 169, gli integratori prescrivibili 01O
inseriti ncl Registro Nazionale Integratori, che il Mimstero della Salute pubblica ¢ aggioma
periodicomente’. Gli stessi sono a totale carico del cittadino, fatto salvi i casi per i quali lo
Specialista deila Rete certifichi I'indispensabilita e I’insostituibilitd e che in assenza il pazientc sia a

rischio di aggravamento della patologia, secondo lo schema dell’ Allegato 4.

Dictoterapici

Al sensi dell’art. 14 comma | del D.P.CM. del 12.01.201’{ e dell’art 1 comma 1 del D.M: del
17.05.20)6, il SSN garantisce 1’crogazione gratuita di alimenti a fini medici speciali alle persone
affette’ da malatlic metaboliche congenite. Presso la Dirczionc Generale per ’lgicne, la sicurezza

degli alimenti e la nutrizione del Ministerv della Salule & istituito il Registro nazionale dei prodotti

* 1 prodotti carulicrizzul} daltn presenza di PEA, gip classilicati tome, Alimentj n fini medici speciali (AFMS) d livello
nazionale, sono stati tivalulmi per sceertume Ueltcttiva rispondeizn alla definizione normativa delln Direttiva 99721,
Yali prodolti non rispondano blla definizione della predettn direttiva’ e 'unico inguadmmento possibile, nol campo
alimeiare, & quello degli inegriton.




/"'90': oﬂ'“.p;
deéstinati ad un'alimentazione particolare, ai sensi dell'art.7 del DM 8 giugno 2001 o modificato

dal D.M. 17.05.2016).

I prodotti dietetici per le persone affette da malattic metaboliche cangenite sono distinti in: .

a) “alimenti speciali” costituiti principalmente da misccle di amminéacidi, da altri atimenti a
formulazione nutrizionale particolare e da dictetici con funzioni di integratori delle singole diete, il
cui impiego; per qualita ¢ quantitd, .deve rigorosamente seguire la prescrizione dei Centri
autorizzati; |

b) “alimenti ipo/aproteici” la cui scelta pud essere detenminata -sia da esigenze dietetiche che da

elementi soggettivi, ¢ che possono essere scelti all’interno di una ampia gamma di alimenti.

Il Gruppo tecnivo regionale ritiene necessario uniformare in ambilo regionale i percorsi per la
prescrizione e la dispensazione degli alithenti sopra richiamati, Ritiene altresi necessario distingnere
i percorsi prescrittivi ed erogativi degli “alimenti speciali” e degli “alimenti ipo/aproteici”,
individuando per questi ultimi, sulla base di evidenze scientifiche, il fabbisogno mensile nel piano

di trattrnento,

A. Alimenti specieli

Gli alimenti speciali possono rappresentare 1’unica foute di assunzione di taloni nutrienti e
includono:

e le miscele di amminoacidi,

» idietetici con formulazione nutrizionale particolare,

Sono prescrivibili e dispensabili a carico del SSR i soli prodotti inseriti nel Registro Nazionale degli
Alimenti pubblicato sul sito internet del Ministero della Salule. La loro prescrizionc deve essere
effettuata solo dai Presidi autorizzati dalla Rete regionale, in base a criteri di appropristezza
prescrittiva, sccondo una rigorosa posologia medica, che tenga conto delle diverse esigenze in
rclazione all'etd e alla severita della patologia ed alla particolare condizione clinica. Gli alimenti
spccia']i sono erogabili in via diretta delle sttture della Azienda Samitaria di residenza

dell’nssistilo, esclusivamente sulla base della prescrizione redatta sul PTP dai Centri autorizzati,

B. Alimenti ipo/aproteici

Gli alimenti ipo/aproteici {(pane, pasta, farina, etc.) sono assunti dai pnzicpti con malattin mctabqlica

crc(i_iullria in sostituzione d(.:i corrispondenti alimenti di impiego comune. Lo specialista del Presidio

accreditato della Reld régionale individua nel Piano di Trattamento il fabbiscgno mensile del
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pazieiile relativamente ad ogni tipologla di ahmcnto Gli alimenti tpo/aprotem inseriti nel Regxstro
Nazionale deglx alimenti, possono cssclc dispensati attraverso e farmacie aziendali o©
convenzionate, mediante |’utilizzo di apposita modulistica annuale personalizzata. In tal caso,

annualmente il paziente presenta alla farmacia convenzionata il modulo di ritiro degli alimenti.

Dispositivi medici
La i).G.R; 26 settembre 2017 n. 521, ncl recepire [’allegato § al D.P.C.M. del 12 gennaio 2017, ha
fomito le seguenti indicazioni:

a. dispositivi previsti nell’Elenco 1 dell’Allcgato 5 21 D.P.CM. 12 gennaio 2017: fino
all'entrata in vigore del decréto ministeriale chc definira le nuove taritfe, le Aziende
UU.SS.LL. gorantimnno |’crogazione di dispositivi ¢ prestazioni (con relative tariffc)
contenuti nell’Elenco 1 allegato al D.M. 27 agosto 1999, n. 332;

b. dispositivi previsti negli Elenchi 2A ¢ 2B dell’Allegato 5 al D.P.C.M. 12 gennaio 2017: per
tali dispositivi viene mantenuto I’attuale reginie, in attesa dei tempi di predisposizione ed
esiti delle gare.

LaD.G.R. 26 sgltembrc 2017 n. 521 ha, allresi, rinviato a successivi atti regionali:

2. l'adozione di .ulteriori disposizioni in materia di assislenza protesica, secondo quanto
previsto dagli artt. 17, 18, 19, D.P.C.M. 12 gennaio 2017 e relativi allegati;

b. ladozione di disposizioni in inateria di assistenza integrativa, secondo quanto previsto dagli
art. 10, 11, 12, 13, 14, D.P.C.M. 12 gennaio 2017 e relativi allegati.

In ottémpcranza a quanto previsto dall'articolo 4 dell’Allegato 12 al D.P.C.M. 12 gennaio 2017,
nelle more del completamento delle procedure di acereditamento degli crogatori delle protesi ed
ausili su misura di cui all’elenco 1, per "erogazione dei disgositivi e delle prestazioni di cui al citato
elenco, I"assistito esercita la libera scelta tra i soggetti giz autorizzati per |’erogazione dei dispositivi
si misura e iscrifti al registro istituito presso il Ministero della Salute ai sensi. dell'articolo 11,
comma 7, del decreto legislativo del 24 febbraio 1997, n. 46, ovvero tra i sogpetti autorizzali
all'imimissione in cbmmei‘bio, alla distribuzione o alla vendila ai seasi della normativa vigente, che
dispongana del professionista abilitate all'esercizio della specifica professione o arte sanitaria
pusilioria, operanlc in nome ¢ per conto del fornitore mediante un rapporto di dipendenza o
professionale.

Nell'ambito delle prime indicazioni fornite dal Ministero detla Salute con la nota piol. DGPROGS
0035643-P_06/11/2017, sono state analmcamcntc evidenziate le seg,ucnn modlﬁche agli elenchi

(Icllc protesi, ortesi ed mmh leenologici ex D, M n. 332/1999, lomendo, al :.ontcmpo, alcune chiare




indicazioni operative a carattere transitorio. In acde di prima nppllcnlone si mwnc\o‘p'}mrtﬁno
dderire |ntcrameme a tali |nd1cazrom che di seguito, su riportano:

o gli .clcnchx hanno essunto una denominaizione leggenmente diversa:

o {'Elenco 1 dell’Allegata. 5-contiene Solo ausili cffettivamente fabbricati o allestiti “su
misura” per essere destinati ad un dctcrm_inato paziente e remunerati a tariffa
predefinita; contiene, inoltre, gli aggiuntivi e le ripaazioni prescrivibili dal medico.

o L’Elenco 2 contiene dispositivi di fabbricazione industrisle o “di serie” da acquistare
mediante procedure pubbliche ¢ si arti¢ola in:

* un Sottoelenco 2ZA (contenente i dispositivi_ che devono essere consegnati e
“messi in ﬁso" da lecnici abilitati, sia che abbiano bisognoe di “adattamenti o
personalizzazioni”, sin che siano perfettamente rispondenti alle esigenze
degli assistiti nella configurazione standard);

= un Sottoclenco 2B (contenente i dispositivi pronti per l'uso), pcr i quali
dovranno semplicemente essere assicurate “le istruzioni necessaric per il
cometto utilizzo del disPositivo" € che saranno consegnati ai pazienti come
previsto dai capitolati di gara.

La caratteristica discriminante tra I’elenco 2A & 2B non ¢ la complessitd dell*ausilio
o il suo livello tecnologico, ma il fatto che debba essere “applicato™ al paziente da un:
professionista sanitario;

» Numerosi ausili inclusi nell’Elenco 1 all’Allegato al D.M. n. 332/1999 sono stati trasferiti
nell’Elenco 2. In particolare, sono stati inseriti nell’Elenco 2A la cerrozzina super leggers,
bariatrica, per assistiti affetti da distonie, i supporti posturali e gli apparccchi acustici.
Invece, sono transitati nell’Elenco 2B gli ausili respiratori, gli stabilizzatori, le carrozzine
elettriche, i passeggini, i seggioloni etc.. Questa circostanza impone alle Aziende UU.SS.LL.
di attivare procedure pubbliche per I'acquisto (anche in forma centralizzate) dei suddetti
dispositivi, utilizzando le diveise possibilita offerte dall_a vigente normativa in materia di
appalti e tenendo presente che i soggetti aggiudicatari delle procedure pubbliche dovranno
garantire, olire alla fornitura degli ausili, eonche le prestazioni di modifica e
personalizzazionc degli ausili stessi, che si manifestino evenfualmente necessarie per
soddisfare particolari ¢sigenze degli assistiti. A lal proposite, si richiama quanlo previsto
dnil’art. 30-bis, D.L. 24 aprile 2017, n. SO,-canverlito nella Legge 21 piugno 2017 n. 96, in
virtd del quale, qualora la Commissione Nazionale LEA dovessa verificare, a distanza di
sedici mesi dall'enirata in vngo:c di take decreto lcgg,c che le procedure pubbhchc altivate

dalic Aziende UU.SS.LL. non siano in pgrade di garantirc .adepuataments la




al Ministro_ della Salute il trasferimento’ di tali ausili nell’Eleico 1 remunerato & tariffa
predefmiita.

o L'ar, 64 D.P.C.M. 12 gennaio 2017 stabilisce che PElenco | dell’Allegato S (Dispositivi su
misura) enlra in vigore dalla data di entrata in vigore del decreto ministeriale che fissa lo
taviffe dlei medesini dispositivi. Ne consegue che, fino 8 quella data, resta in vigore [*Elenco
1 ellegato al D.M. 1. 332/1999 e le Aziende UU.SS.LL. sono tenute ad crogare anche gli
ausili che sono stati esclusi o, comunque, che non sono ricompresi el “nuovo” Elenco 1. Ad
escmpio, si fa n'férimcnto alle “c'alzamnla artopediche di serie” (codici 06.33.03 da .003 a
.081) ¢ ai “plantari ottopedici predisposti” {codici 06.12.03 da .003 2 .021).

e L’allegato 12 al DP.CM. 12 gennnic 2017, nél definirc le modalita di crogazione
dell’assistenza protesice ¢ dei disposilivi protesici monouso demanda alle Regioni il
compito di fissare il “tempo massimo per Ja conclusione della procedurs (di autorizzazione)
da parte della Azienda Sanitaria” alla fornitura dei dispositivi protesici e monouso. Questa
previsione sostituisce quella contenuta nel D.M. n. 332/ 1999, che, in caso di prima forniturs,
fissave un tennine massimo &i venti giomii per la pronuncie della Azienda U.S.L. e
affermava che, trascorso tale tennine, 1’ avtorizzazione si intendeva concessa.

In sede di prima applicazione di tale norma, si riticne prudente prevedere un tennine
massimo di venti giorni per ’autorizzazione per la prima fomiturn, sottolineando che
decorso tale termine, non & prevista la maturazione di alcun silenzio agsenso, dovendo
I'Azienda U.S.L. emanarc nccessariamente una determinazione cspressa ne] suddetto
ternine,
l dispositivi medici non inclusi negli allegati 2, 3 e 5 del D.P.CM. 12 gennaio 2017, se ticompresi
nel sistemn "Banca dati dei dispositivi medici" del Ministero della Salute, istituito ai sensi del D.M.
21 dicembre 2009, possono esseri prescritti (a carico del SSR e secondo lo schema dell’ Allegato 4)
qualora i Presidi accredilati ne certifichino I'indispensabilita e 1'insostituibilita. Per casi di natura
dubbia o che necessilino di ultcriori approfondimenti, il Centfo di Coordinamento dolla Rete
Regionale per le Malattic Rarc potrd fornire supporto scientifico ai Presidi accreditati, [er una

valutazione conclusiva, con correlato parcre.




SCREENING NEONATALE ESTESO

Diagnosi precoce di malattic metaboliche ereditarie

Riferimento normativo nazionale ¢ regionale

In Italin, I"articolo 6 della legge quadro 5 febbraio 1992, n. 104, ha introdatto lo screening neonatale
obbligatorio per tre malattie: ipotiroidismo congenito, fibrosi cistica e fenilchetonurin. La Legge
147 del 27 dicémbre 2013 prevede in via spcrimdn'tn[e‘d'i effettuare lo screening neonatale per la
dingnosi precoce di patologie metaboliche ereditarie per la cui terapia, fanmacologica o dietetica,
esistano evidenze scientifiche di efficacia terapeutica o per le quali vi siano evidenze scientifiche
che una diagnosi precoce in etz neonatale, comporti un vantaggio in termini di aceesso a terapic in
avanzato stato di Spci'ilﬁcntazionc, anche di tipo dietetico.

La Legge 19 agosto 2016 n. 167, al fine di garantire la prevenzionc e la tura delle malattie
metaboliche ereditarie, prevede Iinscrimento nei LBA degli scréening neonatali estesi (SNE), ¢
stabilisce I"entrata in vigore con I’approvazione dei nuovi LEA.

Il Decreto Mi'nisteri'nle 13 ottobre 2016 approva l'clenco delle patologie da sottoporre a SNE,
definisce le modalitd di raccolta ¢ invio campioni e 1'organizzazione del sistema di screening a .
livello regionale o interregionale, a garanzia dell’intero percoiso dello screening neonatale con
coordinamerito regionale dell’intero sistema e ne prevede 'effcltuazione, anche in via sperimentale,
sino a concorrenza delle risorse finanziarie disponibili.

[1 D.P.C.M. del 12 gennaio 2017, all’art. 38 prevede chic siano garantite al neonato le prestazioni di
“diagnosi precoce delle malaltie metaboliche ereditarie individuate con decreto del Ministro della
Salute in attuezione dell'ut. ] comma 229, della legge 27 dicembre 2013, n.147, nei limifi e con le
modalita definite dallo stesso decreto”,

Nelln Regione Abruzzo € attivo, dal 1992, lo screening neonatale per I'Ipotiroidismo Congenito ¢ la
Fenilchetonuria, L’attivitd di screening & stata istituita con la Legge Regionale 9 settembre 1987, n.
54 abrogata e sostituita dalla Legge Regionale 16 settembre 1997, n, 102 “Prevenzione degli
handicaps preconcezionale, prenatale e neonatale”.

Ai sensi dell’ art. 2 L.R. 102/97, previn apposita convenzionc, il Servizio ¢ affidato alla
Endocrinologin dell'Universita “G. d'Annuizio” di Chieti-Pescara. 1] Laboratorio della Sezione di
Endocrinologia del Dipartimento di Medicing e Scienze dell’invecchiamento, nel ruolo di “Centro
Un'ico di Riferimento Rc_gionale" per Ic altivitd di screéning nconatale, riceve, da luglio 1994 a

ratt’ogg, i campioni di sangue (assorbito su carta da Fitco) di tutli i neonati della Regione.ed esegue




esami diagnostici d1 screcning  del lponroldlsmo Congenito (dosagg:o dl TSH) ¢ dclla
.Fenllchcmnurm ((losaggm della fenilalanina). '

Con DCA 119 del 10 dicembre 2015, ta Fibrosi Cistica ¢ stata inserita tra le patologic da sottepore
a screening neonatale e tale analisi & stata affidata al “Centro Regionale di Screening” instituito
pressa la Cattedra di Endocrinologia deli’Universita di Chicti-Pescara.

Con DGR n. 250 del 9 maggio 2017, & stato approvato il protocollo d’intesa Regione-Universita
¢he, all’art, 1, indica tra ’altro che In Scuola di Medicina ¢ Scicnze della Salute (per I'Universita di
Chicti) concorra al taggiungimento degli obicttivi della programmazione socio-sanitaria -regionalc

con le altivita assisienziali svolte per il Servizio Sanitario Regionale.

Obiettivi specifici

Lo SNE deve cssere compreso tra i programmi di medicina preventiva secondaria basati sulla
misurazione analitica di specifici metabolili, con ['obiettivo di selezionare in modo precoce e
tempestivo i soggetti a rischio per alcune malattie congenite per le quali sono disponibili trattamenti
¢ terapie in grado di modificare la storia naturale della inalattia.

Ii D.M. de! 13 ottobre 2016 nella premessa del dispositivo raccomanda che le Regioni stipulino
accordi per ottimizzare I'utilizzo delle risorse ¢ dellc competenze disponibili nei laborateri e nei
centri gin operativi per le malattie metaboliche ereditarie, anche in relazione al numero dei nati e
alls popolazionc residente.

Inoltre, in linca con le indicazioni ministeriali ¢ sulla base degli attuali standard di riferimento
nazionali e internazionnli, la raccolta dello spot ematico per 1o screening neonatale, sia obbligatonio
che esteso, deve avvenire fra lc 48 e le 72 ore di vita del uconato, anche nelle situazioni di parto a
domicilio. In considerazione della importonza dell'invio tempestivo dei campioni dai punti nascita
ai laboratori per lo screeninig neonatale e della necessita di ottimizzare M'utilizzo dclle risorse
disponibili, si riliene necessario che, ncl rispelto degli standard -qualitativi raccomandali, lo spot
ematico raccolto ai fiii dello screening nednatale obbligatorio delle patpl_ogic previste dal D.P.C.M.
9 luglic 1999 sia utilizzato anche per Peffettuazione dello SNE.

Conseguentemente, il dosaggio per Jo SNE viene effettuato a partive dallo stesso cartoncino su cui &
stato raccolto il sanpue prelevato dal tallone del nconato, analogamcute a quanto gia avvicne per lo

sereening neonataie di ipotiroidismo congenito, fibrosi cistica e fenilchelonuria.

_ Le malattic oggetto di SNE . ) .
Le nmlathc metaboliche creditaric sotloposte a SNE m ollunpmm?.a al D M del 13 ottobre ’)OI(:

S010 upm tate nella sottostante T*lbelln 3



Tabella 3. Malattiec metaboliche creditarie oggetto di screening neonatale,

e Denominazione | -Codlee dff .
E g = g del Gruppa esenzione s
Matatlin § E S & Patologin (bpcm : E
3 z " o (DPCM $2,1.17 12.1.17 2%
‘ ALY AILT)
Fenilchetonura 'Ky 261600 Phe
Iperfenilataninéinia benigna HPA 261600 Phe
Defficit deilz biosivlsi del enfauore bioptering Btll?;)T 261640 -;i 3" Plz
Deficiidelln liamc;lilioﬁu del cofattore biopicrina ?I{gg 261630 g g Plie
Tirasinemin tipo | TYR 276700 ;B E SUAC
Tirosinemia lipo 17 TYRII 276500 5 ? Tyr
Melatia delc urine a scirappo Uncero MSUD | 243600 3 oy
Omogistiniia (diletio di CRS) HCY 236200 g Mt alta
Omocistinuria (difeiie severn di MTHFR) MTHFR 236250 E. Met bassa
Acidenmia plutanicd lipo | GA | 231670 3 Cs-0C
Acidania isovalerica 7 243500 3 RCGO4D C5
. . & Cs:t
Deficit di bets-cheiotiolasi BKT 203750 i C5.0H
Acldemia 3-idross! 3-metilgiutanica HMG | 245450 . 3 oo
Acidgiia pmpionica TA 605054 E E (&)
Acidesnia mesilinalonics {Mut) MUT 251000 B 3 [
Acidemin metilmalonica (Chl-A) ColA [ 251100 8 Fi C3
Acidernia mictilmalonica (Chl-B) ChlB 351110 = @ C3
Acidemin mctilmalonica con emocislinura (d=ficit ChIC 277400 g g Cialn
aig © £ Mel bessa
Acidemnin inelilmalonlea con omocintinuria {deleit p C3 alla o'o Met
D) Co D 27%10 a besss
Deficit &i 2-netil butinil-CoA deidrogenasi IMBG 610006 Cs
Acidurin maloalea MAL 60676t C)-DC
Delicit multiplo di carhossilasi MCD 251270 C5-0H
Citrullingmia lipo [ CITl 215700 Difeni congeniti Jel Cit
Citrullinainia tipo B {dzG2ltdi Citrina) CIT i €05813 g2 g masbolismo del Ci.
Aoidsmiin amgininosucein’en ASA 207900 £%e ciclodellum e RCGO50 ASA,
[T H 't H
Argininenia ARG | wmo0 | 953 ipermanieaic Ay
Deficlt dol responio dzila camitina CuD 212140 CO bassa
. . . ] . Cualin Cl&
Defelt & camitina palmitoll-irsTemns] CPT a 255120 by bassa C18 bussa
. R = B CléCig2
‘Deflicit camilima-ecilcomilin troslocasi CACT 212138 E, E C18:1 C18
Deficit di eahitiva paimitoil-trasforasi (1 crrn | 600650 5 = AR
- 2 - E = = -
It:cl'rcll di acil-CoA deldrogenasi 2 catena molio VLCAD 605575 = 5 Cl42C4:1
wnps - £ 2 Cl4
X ) ¥ =2 Ct6:1.00 Cl6-
Deficit dells protcing tilunzioaale mitocondriale TEP 805015 ,E § RCGOTO OHC18:|-OH
’ CIS-0H
- : r P , : £ Cl&:1.0H Cl6-
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Acidemia glinarka tipo ! vMADD | 231680 salure ¢ imyanine
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mctabolisma e el
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* Legenda dells numenchur del imanesatar priari:

Angr Arginlin

Asa= Aclde argininaavinico

“Clt= Cinulling

Blele Metioring

Oru= Omilina

Plic= Fenilalanira

SUACH Succinilcctone

Tyre Tinosims

Val= Valino .

Xileu= Levsina/olaurimilloisolercing

Agiicapitine
Co= Camillin livere

C3= Acilcomitien (3 atomi di curbonio) satun

C3-DC» Aclicnmiting (3 atend di caibinsiio) dicaibusailien

Cd= Acilcamiling (4 alomi di carbonio) satum

€4-Olim Acilcamitim (4 a104ni di cacbonio) own idrossifata
5= Acilcamiting (5 atomi di carbionin) satur)

C5&:1= Acilzamitin (S atonii di entbanio) monsinselura
CL.N0= Aclieamium (S etomi di carbonio) discasbassilicn
C5-Oll= Acilamitina (3 alomi di eaibonio) satura idrossilata
C6= Acilcamiting (6 ntomi di carkonio) sair

Cé-DC= Aclkecmiting (6 atomi di carbonio) dizartassitica

C8= Azilcamitina {8 alomj di cosbonio) saium

Cl0= Acllearnitina (10 atomi di cacbonio) sHwa

C10; [+ Acilvemitina (10 atemni di carbenio) moroinsatiry
Cld= Acllcamitima (14 nwml dj cacbonio) satura

Ci4:1e Acileamitina (14 atoim] di cadbonin} monaimstir
C14:2= Acilcamitin: (14 atoml di carbonlu) di-insaiur

Cl6w Acilzamilna ([ 6 olomi di carbanio) satur

C16-0H= Acilcamlun (16 alomi di carhanio) satuns idrossilata
C16:1= Acllcamitina (16 ntomi di cirbonio) inunainsatiea
CI1G:1-0H= Agilzamitina {16 atoini Ji carbonio) monoinsatura idrossilto
CI#= Acilwamiling (1B otomi di carbonio) satur

C18-011= Acitcamitina {18 atorsi di carkanio) saturs irosstiana
CiB:[» Aciteomitica {18 atomi di carbonlo) mancinsatum
Ct8:1-OH= Aclhumitina (I8 oiomi di corbonio) monsinsaturp idrousilata
C18:2> Acilcamitina (18 ntomi €i carbenio) di-insatura

Ai sensi dell’art. 1, conuna 2, del D.M. del (3 ottobre 2016, il panel delle patologie sopia elencate &
sottoposto a revisione periodica, almeno triennale, in relazione all'evoluzione nel tempo delle

evidenze scientjfiche in campo diagnostico-terapeutico.

Articolazione Organizzativa A

1 sistcma di screening nconatale € un'crganizzezione regionale o interregionale a carattere
multidisciplinare deputala 8 gaantive ['intero percorso dello screening neonatnle dal test di
screcning, alla conferma diagnostica, alla presa in carico ¢ al trattamento del neonato, con un
coordinamento regionale dell’intero sistema di screcning neonatale.

In otlemperanza all’ait. 4 del D.M. del 13 ottobre 2016, la Regione, ncll’ambito della propria
autonomia ¢ tenuto conto di quanto gia implementato in fale ambitd, pud deciderc di avvalersi di un |

nnico lnboratorio di screening neonaiale per lo screening delie patologie vggetto dello SNE e per le




altre patologie oggetto di screening obbligatorio, quali ’Ipotiroidismo Cptigeﬁ‘fto.e la Fibrosi
Cistica. S " ’ '

Sino ad oggi lo SNE ¢ stato prerogativa solo di alcune real(a teritoriali del nostro Paese, che hanno
avviato specifici programmi o progetti pilota atiraverso propri atti de]iberatiyi e proprie risorse
economiche; il perdurare di tale situazione pofrcbbé creare cvidenti disuguaglianze nell¢
opportunitd di salute offerte dalle nostra Regione ai nuovi nati. Secondo gli studi epidemiologici, un
neonato ogni 2000 & affetto da una malattia metabiolica ereditatia trattabile e dunque I’estensione
dello screéning neonatale in Abruzzo portera alla prevénzione della disabilitd per almeno S neonatf

ogni anno,

Punti Nascita

Lo SNE viene cseguito obbligatoriamente sui nati a seguito di parti effettuati nelle strutture
ospedaliere o a domicilio, utilizzando il campione emntico cssiccato su carta bibula, di seguito
indicato come spot ematico, Lo SNE intercsserd tutti ; punti nascita della regione Abruzzo,
individuati attualmente con DCA 10/2015 a seguito della niorganizzazione prevista dall’ Accordo
Sato-Regioni del 16 dicembre 2010,

Lo spot ematico ¢ raccolto previa idonea informativa ai genitori, attestata con moduli uniformi
secondo gli Allegati 5 e § bis.

Il cartoncino contenente lo spot ematico, firmato dal sanitario o dal responsabile della struitura in
cui & stato effettuato il prelievo, deve contenere, oltre ai dati identificativi del nato anche i dati
anamncstici ¢ clinici rilevanti per la condizione clinica del nato, quali peso ed etd pestazionale del
nato, trattamenti ¢ alimentazione del nato e della madre, le eventuali trasfusioni, le condizioni
cliniche particolari, le modalita del parto nonché i riferimenti necessari per consenlire uma rapida
reperibilitd del nato in casq di richiamo e una cometta interpretazione dei risultati analitici, fermo

restando il rispetto defla nounativa sui dati sensibili.

Informativa bcr i genitori

Si evidenzia che la L. 16#2016 rende obbligatorio lo SNE pér tutli i nuovi nati, pcftanto, non &
necessario acquisire il consenso informato, mentre deve essere comunque garantita Pinformativa,
anche nelle lingue maggiormente diffuse nel territorio (Allegali S.¢ S bis).

L'informativa, in un Jinguaggio faciimente comprensibile, deve precisare sinteticnmeite e in modo
colloquiale quali sono gli scopi & le modalita detlo SNE; le specifiche finalitd perseguite {cura ¢,
qualor 1o SNE dia csito positivo, consulenza genetica); le mé_dnlilt’l di effcttuazione del test e le

malattie testate; i risultati consegnibili, ivi comprese eventuali notizic innttese conosciute per effetlo
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dellaldiagnostica differenzialé delle malattic oggetto di screening comprese nel%b‘c‘l ¥ 3 del
presente documento; le modalita ¢ i tempi  di consk:rvaziéﬂe dei camp.i;mi; l'amnbite di
comunicazione dei dati, specie con siferimento ai laboratori di screening neonatale, ai centri clinici
di riferimento e al chis;m Nazionale delle Malattie Rare, al quale i dati sono comunicati tramite i

registri regionali (comima 2), (Articolo 2 D.M. del 13 ottobre 2016).

Raccolta del prelicvo cmatico del neonato
Lo spot ematico & raccolto fia le 48 e le 72 ote di vita del neonato:
° In caso di parto presso un punto nascita, dal personale del punto stesso, spécificatamente
formato;
e [n caso di parto a domicilio, dal professionista che ha assistito al parto, che provvede
all'immediata conscgna dello spot ematico al puitto nascita di riferimento.
Lo spot ematico ¢ prelevato su tutt i nati vivi, compresi i nati vivi con successivo exitus entro le 48-
72 ore di vita per i quali il prelievo & cffettuato "peri-mortem”; tale events & comunicato al
laboratorio di screening neonatale e al Centro clinico, per la successiva consulenza genctica da

fornirc ai genitori in caso di positivita.

Trasporto

Gli spot ematici rdccolti nel punto nasciti sono inviati al laboratorio per lo screening neonatale,
tamite un servizio di trasporto dedicato che assicuri In consegna dei campioni entro 24/48 ore dal
prelievo e, comunque, solo in casi eccezionali, non oltre le 72 ore. Il trasporto & a carico delle

Aziende Sanitaric di appartenenza degli ospedali sede dei punti nascita.

Ripetizione dello sereening pér i nati con earatteristiche particolari
a) Nati pretenmine: il test deve essere ripetuto nel primo mese di vita;
b) Nati con peso non adeguato all’ctd gestazionale o in nutiizione patenterale; il test deve
esserc ripetuto nol primo mese di vita,
c) Nati trasferiti o dimessi usciti prima delle 48 ore: il test deve essere ripetuto nel primo mese
di vita;
d) Nati da soltoporre & icrapia trosfusionale: il prelieve va fatto prima delln {crapia

trasfusiouale.




[11aboratorio di screcning nconatale 2 ?"u'l Py
In oltemperanza al D.M. 13 ottobre 2016, il laboratorio di screening neonatale deve- essere dotato di
personale spccxﬁcalamem:. {onunato, in numero adeguato per le attivith svolte, nonché incaricato al
traltamento dei dati personali. 1l laboratorio di sciecning nconatale deve possedere strumentdzmm.
analitica e dispositivi adeguati 2 garantire la contmuun, la qualitd e ["adegudterza dellc prestazioni
erogatc.

T} laboratoria di screening neonatale:

° riceve i cartoncm: completi delle inforimazioni cliniche; _

o csegue il test di primo livello per lo screening entro e 24!48 ote dall’arrive dc]!o spot ematico,
mediante la metodica spettrometria di inassa tandem o alire metodiche agglome_:tc ¢ validate in
base aile nuove evidenze scientifiche;

o garantisce I’esecuzione, laddove appropriato, del second-tier test;

© comunica il risultato al piinto nascita ¢ al Centro Clinico.

[l dosaggio per lo SNE con spat emalico su tulti i nconati della Regione Abruzzo venid eseguito

presso il Centro Regionale di Screenirig istituito presso la Endocrindlogia dell’Universitd di Chieti-

Pescara, che effettua gih le analisi per le altre te malattic, Ipotiroidismo Congenito, Fenilchetonuria

e F]beSl Cistica, screenate ad oggi in Abruzzo (L.R. 102/97 ¢ DCA 0. 119/20]5).

Inoltrc il laboratorio di Endocrinologin & collocato all'interno della struttura Ce.S.1 ~Met (Centro

Studi sull’Invecchiamento e Medicina Traslazicnale), ove & presente, da anni, personale di

consolidata esperienza nella spettrometria di imassa, in quanto la tecnica & in uso gia dal 2009

nell’ambito di diversi progetti di ricerca. I laboratorio di screening neonatale parantisce anche

I’esecuzione del second-ticr test.

Alla basc di tale scelta, nel rispetto degli standard qualitativi, vi sono evidenti motivazioni

logistiche di ottimizzazione delle risorse:

8) !a riduzione dei tempi di spc_:diziom_: e analisi, in considerazione delle 24/48 previste per la
consegna presso 1 Centri; '
b} la climinazione del costo di analisi per la feailchetonuria, in quanto lo SNE in MS/MS
- include gia I'analisi per la fenilchetonurin che, ad oggi, ha un costo pari ad 8 euro;
¢) P'utilizzo di un unico cartoncine per la raccolla e la spedizione del campione: 1'esame &
effettuabile sullo stesso cartoncino che viene utilizzato per le altre malattie, senza necessita

di prelievi ulleriori ai neonati e senza spesa aggiuntiva per la spedizioric del cartoncino.




1I'Centra Clinico

rare. Deve esserc provvisto di personale formato e dotazioni adeguale a carattere multidisciplinare

4

1

anche per la gestione tempestiva dell’emergenza-urgenza sulle 24 orc.

1l Centio clinico:

riceve la comunicazione, da parte del laboratoric di screening, dei casi positivi;

garantisce la conferma della diagnosi in collogamenta con un labortorio per i test di ¢onfeima
diagnostica;

prende in carico, con slesura del piano terapeutico assistenziale, il neonato riconosciuto affetto
da malattia metabalica ereditaria e, qualora necessario, 1o indirizza presso un Centre Clinica
cxtra-regionale sulla basc di una collaborazione formalizzata mediante accordi o prolocolli
d'intesa interregionali;

assicura Ja gestione ihtensiva del neonato in condizioni critiche di scompenso metabolico;
stabilisce le relazioni con i servizi territorinli, inclusa la pediatria di libera scelta;

csegue il follow up.del bambino positive;

geslisce la relazione c il counscling genctico alla famiglis, anche con i} supporto di consulenza
psicologica;

comunica i casi positivi ulla confcrma diagnostica nel Registro Regionale Malattie Rare
dell’Abruzzo.

Tabella 4. Presidi di rete nella Regiotic Abruzzo per le malattic rare oggetto «i Screening
neonatale esteso.
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In considerazione de! fatto che, nella Rete rcgionale per le Malattic Rare della rcg:onehbc i
Presidi individuati per e malattic sottoposte allo SNE sono indiciti nella tabella sopvaihdicata
(Tabella 4), il Centro Clinico viene ig\dividuato nella UOC (i Pediatria del PO di Pescara, in
possesso dei r_cq.uisili previsti ¢ coincide con i Centro di Coordinamento Regionale del sistema
serecning. [l Centro Clinico provvede alla conferma diagnostica di secondo livelio, anche genetico-
molecolare, potendosi avvalere, anche in condizione d’urgenza, previa definizione dj protocolli
operativi trasmessi al competente Servizio del Dipartimento Salute, sia del collegamento con un
labomtono di un prcsndm della retc naaonale sia del laboratorio di Genetica molccolare
dell Universitd di Chieti-Pescara, gia precedentemente individuato per ie analisi di- confenma
diagnostica per lo screening dellg Fibrosi Cistica (DCA 119/2015).

[ diversi livelli di funzione individuati nel sistema screening della Regione Abruzzo dovranno tener
conte delle raccomandazioni per le modalita di tichiamo in base all'indice di rischic di scoinpenso
acuto, elaborate nell’ambito de]l progetto CCM 2010 “Costruzione di Percorsi Diagnostico

Assistenziali per le malattie oggetto di screening nconatale allargato” (Figura 3).

Figura 3. Percorso Diagnustico Assistenziale per le Mulattic oggetto di screening riconatale
nllarg'lto.

[Estratto do: Progetio CCM 2010 “Costruzione di Pefcorsi Dingncstico Assistenziali per le malattie oggetto d| screening
* neonalnke allargato™).
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Bassa rischio / richiame non immediato: richicsta al Punto Nascita di un nove campione di sangue dn inviare g}
Centro Scieening per un ulteriore tese
Altu rischio / vichinmo imwedinto: convecasione fmmediata del neonato peessa il Centro Clinico di riferimcnto per

I"aceertamento dinguostico.

lu particolare ¢on 'Gspedale Pedintrica Bambine Gestt, con il quale gid da anui esiste wnn-reciprocs collaborazione
per il iattamento delle patologice metaboliche in cid neonutnle e pediatrica,




l"ormnzmne ,
La Commissiont chuonalc ECM con |1 supporto dclla ASR e del Cenlro di Ccmdmamulto
Regionale per lc Malattic Rare, individua un piano per la formazione degli operatori in lema di
malattic rare ¢ di screening neonatale allarpgato, quale obictlivo prionitario e di interesse strategico

per la Repione Abruzzo.

Stima del costo dello SNE

Grazie allc nuove tecnologie a disposizione, ¢ possibile effettuare lo screening neonatalo esteso che
consente I’identiticazione di alcune malattic metaboliche ereditarie prima che queste si manifestino
clinicaumente, con costi relstivamentc contenuti.

Sulla base della relazionc teenica, allegata ol D.P.C.M. del 12 geanaio 2017, il costo medio per
campione cffettuato pud esserc stimato in un costo massimo di 50 euro, Peiché la media dei nati
nella tegione Abruzzo nel quinguennio 2012-2016 & pari a 10.369, il costo medio annuo si
attesterebbe intorno a 518.450 euro, anche in consideruzione che negli ullimi anni si registra un
trend demografico in diminuzione.

La ASR Abruzzo ha condolte uno studio comparalivo sul costo per campione per o SNE in
speltrometria di imassa, applicato in realtd regionali che hanno gia avviato specifici programmi
(Tabella 5).

Tabelia 5. Confronto fra Regioni sul costo per campionce per lo SNE.

' l_{leg]onc . Mto normnllvn I | g?;‘;lg:: © Nq_t_t_: T
Da intendcersi come omnicomprensiva,
Veeto DGR n. 1308 del 23 luslio 20136 55 incluxp I'ammortamenlo delle
' altrczzalure & 1] parsonale.
Deliterpzione del Direttore Genernle La tariffa comprende la fornitura dei
Toseana AOU Meyern. 127 del 22 dicesnbre | 50 IVA esclusa verloncini e il servizio tramite corricre
2015 per il loro ritiro.
Delibernzione del Diretlore Generale
Valle D"Aosla Azierda USL Valle D'Apstan. 1111 | 46,20
del 4 otiobre 2017

Alla luce di quanto sopra, in considerazione che tali costi non includono spese di (rasporio
extraregionale, gid previste nello sereening obbligatorio attualinente vigente nella Regione Abiizzo,
appare conprio che il costo pro capile per spot emalico possa attestarsi, it rclazione alle
conveazioni delle AA.SS.LL. Ira 45 eurag e 50 curq.,

Alla copertura degli oneni derivanti dalla attuazione degli screening neconatali per la diagnosi
precace di patologie metaboliche creditari ie, si pro\'vcdc con le risorse speci ficatamente destinate
valulate, a decotrerée dal 2016, in 25.715.000 curo ai scnst dell’art. 6 della L. 167 del’ 19 agosto
2010,




APPENDICE
L'ESENZIONE PER LE MALATTIE RARE

1l nuove elenco delle inalattie mre che danno diritto all’csenzione dalla partecipazione alla spesa sanilaria
presenta una nuova strutturazione e conlicne un numero maggiore di nuove malattie esenti,

Come evidenziato nella DGR n, 521 del 26 seltembre 2017, la malattia eeliaca, la sindrome di down, In
sindrome di Klinefelter ¢ le connettiviti indifferenziate sono transitate datl'elenco delle malatuc rare allepato
al DM, n. 27972001 ncll’clenco delle malattie eroniche ¢ mvnhdann di cui apli allegali 8 ¢ 8 bis del
D.P.C.M. 12 pennaio 2017 recepiti con la medesima D.G.R. n. 521/201 7.

Inoltre, ii D.P.CM. 12 gennaio 2017 prevede il trasferimento di due malattic croniche ¢ invalidanti
(precedentemente incluse nell’elenco allegato al D.M. 329/99) ncll’clenco della malattie rare di cuf
all’allegato 7 det D.P.C.M., ovvero la sclergsi sistemica progressiva e la miastenia grave.

Coerentemente alle prime indicazioni fomite dal Ministero della Salute con la nota prot. DGPROGS
0035643-P_06/11/2017, i pazienli gid in possesso dell’attestato di esenzione per malaltin cronica e
invalidante potronno continuare ad utilizzare tale sttestalo fino 4 quando le Aziends (U.S.L. non
provvederanno all'nggiornaménto degli archivi, nonché afla sostituzione degli nfteslati, curnndo, al
contempo, di minimizzare, per quanto possibile, il disagio per gli assistiti.

Pertanto, il SSR ¢ lenuto ad indirizzare, in conformita a quanto stabilito nel presente docuniento tecnico,
ciltadini interessati ad effeltuare il cambio di regime assistenziale (da escnzione per malstlia cronica a
esenzione per malattia rara), presso il Presidio della Rete regionale delte malaitic rare identilicato dalla
Regione Abruzzo per la malattia 0 per il gruppo di malattie.

In particolare, per quanio concemne la sindroinc di Kawasaki, si evidenzia che essa & stata esclusa dall"elenco
delle malattie rare e che la sicssa non £ stata inserita tra-le malattie croniche ¢ invalidanti. Ne consegue che i
pazienti affetti da tale Sindrome che presentino complicazioni cardinche o che presentino aneurismi
coronarici ¢ periferici (soggelti inclusi nelle classi di rischio cardiovascolare JT1, IV, ¢ V) potmnne usufiuire
dell’esenzione per “affezioni del sistema circolatorio® (codici 0A02, 0B02, 0C02) prevista dall'clenco delle
. malattie croniche ¢ invalidanti,

Le Aziende U.S.L. regionali prowcdcrnnno all’aggiornamenio depli archivi e a alla sostituzione degli
attestati, curando di minimizzare per quanto possibile il disagio per gli assistiti, fino a quando al
Commissione Nazionale per I'aggiornamento dei LEA e la promozione dell’appropriatezza del SSN non
valuterd ta richiesta di ripristinare I"inclusione della malaitia nell*elenco.

Analogamente, per quanto riguacda il Favismo (deticil-di glucosio-6-tosfato deidrogenasi) € stato cscluso dal
gruppo delle malaltie ereditaric (RDGO10), in considerazione del tatto che la malallia non presenta le
ceratieristiche di gravitd ¢ invalidita preseritte dalla norina ¢ che, in penere fe necessith assistenziali sono

contingenti perché associate a cisi conolitiche acute. Di conseguenza, § pazienti affelti dn questa condizionc

kD)




non potranno pilt usufruire dell’esenzione. Le Aziende US.L. provvederanno ad informare

fomendo tutle le delucidgzioni del caso. ' '
In termini pitt generali, si soltolinea che la malatlic rarc gid presenti nell"elenco allegald al D.M. n. 27972001
¢ confermate dal DP.C.M. 12 gennaio 2017 mantengono, nclla quasi totalith dei casi, lo stesso codice di
esenzione. Quande la malallia & ricomprese in un nuovo .gruppo, ¢ssa manlicne comunque il veechiv cadice
ex D.M. n. 27972001 i1 quale & riportato lra parentesi vicino al nome della malattia.
In poclﬁssimi casi (sindrome di Riley Day, sindrome di Moebius, sindrome di Schinzel-Giedion, sindrome di
Relfenstein), il vecchio codice di escnzione & scomparso ¢ In malattiz deve agsumere il nuovo codice del
gruppo in cui’ & stata ricompresa. Tn qﬁcsti casi, le Agiende UU.SS.LL. dp’vtmmo' procederc
all’aggiomamento degli drchivi ¢ alla sostituzione degli attestati di csenzione gia rilasciati ai pazienti affetti,
cursndo di minimizzare per quanto possibile il disagio degli pssistiti. Gl assistiti che chiedernino
I"esenzione ex novo (nuove diagnosi) riceveranno I'attestato con il nuovo codice.
Inolire, & necessario evidenziare che il D.P.C.M. 12 gennzio 2017 prevede, aliresi, il trasferimento di quattro
malattie dall’clenco delle malattie rarc a quello delle inalatiie croniche e. invalidanti {(malattia celiaca,
sindrame di Down, sindrome di Klinefelter e connettiviti indifferenziate), a decorrere dall'entrata in vigore
del nuovo elereo di malaitic rarc. GH ussistiti affetti da tali maluttie, gia riconosciuti esenti ¢d in posscsso di
un allestato di esenzione per malalia rara, potranno continuare ad usulruire dei benefici giit riconosciuli fino
a quando le Aziende UU.SS.LL. noun provvederanno all’aggiornamento degli archivi ed alla sostituzione
degli attestati, curnndo di mi:;imizzarc, per quanto possibile, il disagio per gli assistiti. Invece, 1 soggetli che
chicdono csenzione ex ridvo, presenleranno apposita istanza nel rispetio della pracedura deseritta dal D.M.
28 maggio 1999, i. 329 e riceveranno I'atlestalo di esenzione per malafiia cronica ed invalidante. Si liene a

precisare che |'esenzione concessa a siffatle quatiro malattie ha durata illimitata,

PERIODO TRANSITORIO

Le procedure di riconoscimento del diritto agli utenti devono essere gestite all*insegna della semplificazione
ed in modo da prevenire il piti possibilc disagi all'ulenza e da evilare Ja inutile moltiplicazionc degli accessi
alle strutlure sanilacic.

La tempistica di entsata in vigore delle varie disposizioni del DPCM e le abrogazioni: previste nell*atticolalo
comportano problemi di successione tra regimi erogativi.

In particolare, nei casi in cui tra 1a data dell'impegnativa ¢ quella dell’erogazione vi sia una modifica della
disciplina (ad ¢s. ncl caso dir impegnative recanti data antecedente ailentcata in vigore del nuovo clenco
malattic 1are di cui all'allcgato 7 del D.P.C.M. LEA), si dispone, in conformild all’orientamento firo ad ora
scguito dal Minisiero defla Salute, che si applichi il regime erogativo vigente alta data della presaizione.
Perlantg, le prestazioni pon pit previste in escazione dal nuovi LEA (ad cs. malattia rara ex DM 279/2001,
ora non ricompresa nell’allegato 7 D.P.C.M.)- saranno crogate in escizione sc preserille con impegnaliva

avenle data anteriore all’entrala n vigore delle disposizieni o degli allegati dol DPCM.




‘ in maleria di LEA, in appiicaziorfe del D.P.CM, 12 gennu'io 2017, con Ia Delibgmiionc di Gitinta Regionalc-:
n 521 del 26 settembre 2017, che il s_udticuo provvedimento ¢ stato fonmalmente notificato alle, Aziende
UU.SS.LL. regionali, per i previsti adempiimenti di competenza, in data9 ollobre 2017, e che, in ogni taso,
gli adenipimenti di cui alla DGR 130 del. 30 marzo 2017 potranno essere renlizzati solo all' esito del
recepimento del presente documento feenico, §i fomiscono le seguenti indicazioni specifiche relative ad
eventuali errori.di codifica da parte dei medici prescrittori: le impegnative che, seppur recanti data sucsessiva
all’entrata in vigore delle disposizioni o degli allegati del DPCM, riportino I'indicazione del vecchio codice
di esenzione devono essere accettale dagli croghlori, purch¢ abbiano una data di preserizione non succéssiva
0l 31.12.2017 ¢ contemplino correltamente esclusivamente le presiazioiii previste dai nuovi LEA.

Nel case di prestazioni erogate presso Sinitture sanitarie extraregionali, Geeorre invece nttenersi alle

specifiche disposizioni delln Repicne di appartenenza delle medesime Strutture.
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ALLEGATO 2

Modello di certificazione di dirgnosi di Malattin Rarn ai fini del ricunoscimento dé) Diritto
all’Esenzionc (da trasmetterc per via telematica al chistro Regionale)

Rilasciata dal Presidio della Rete o semyi defl'an. 2, comma 2, od deltan, 5, cumimj 1.2, 3 ¢4 el DM n. 279 (&1 18 05,200 ‘1lq.nlamai|o ‘di

istiruzione delly Rete nnzlauale dells Mahiie Rore.c di ssonzione datla pancsipaione al cm:o delle retative prosuizionl sanirie, ol sensi ddell'zn, 8,

comma |, Ichera b) del DLps 29 eprile 1995, 0. 124" ¢ Jedl'nat, 52 del DPCM 12.00,2017 “Defintzipne ¢ nggiomamento dei livelli essenziali di
assistenza, di cui ol 'urticolo 1, comma 7, del decreta legistutivo 30 dicembre 1992, 1, $02~,

Ente:
Data: Luogo:

Si certifica che
Nome: Cognome:

Data ¢ lnogo di nascita

Comunc ¢ indirizzo di residenza

Codice fiscale:

E portatorc dells segucnte patolagia
(descrivere Lo patologin come riportata nell’elenco di cui all*Allegato 7 del DPCM 12.01.2017)

Contraddistinta dal codicc di esenzione
(riportare il codice corrispondente di cui all Allegato 7 del DPCM 12.01.2017)

Timbro c firma del Medico Responsubile

de! Presidio di Rete

i) e
QY P



SCHEDA DI VALUTAZIONE DE! REQUISITI PER L'INSERIMENTO
NELLA RETE REGIONALE PER LE MALATTIE RARE

NUMERO D1 CASI DELLA MALATTIA RARA IN OGGETTO SEGUITI DAL PRESIDIO
1. Numero cdmpl_essi\'.'u dei easi trattati nici § anvii precedenti: ........ue..

2. Numero <i nugvi casi tratlati nei 12 mesi precedenti a quello della candidatura: ..............

SERVIZI PRESENTI ALL'INTERNO DEL PRESIDIO

3. Scervizio per ["emergenza dedicato a malattie rarc {es. rin‘lrz;‘cciabili!éfrep_t:ﬁbﬂité) a
Se 81, specificare: ......veeccecnvcceniinnnnen ferusserenaanss et ranee SOOI SO

4. Servizio di consulenza genclica a
5. Labomtorio di genctica medica w]

PERCORSO DIAGNOSTICO TERAPEUTICO ASSISTENZIALE

6. Esiste un percorso diagnostico-lerapeutico adottato ¢ fonmalizzato per la specifica condizione? m]
Se 3i, allegare la documentazione in cui & formalizzato il percorso,

7.1l presidio ¢ in grado di gaanlire la presa in carico globale e muIli(Iiscip[in‘arc del pazicnle, che comprenda
la fasc di accertamenlo diagnostico, il follow-up e il trattamento:

O No
D Si, nella sua interezza al propric inteno
O Si, per mezzo di una collaborazicne cstema O in ltalia O all’esteio

In quest’ultimo caso, specificare i Presidi e la/e Unith Operativa/e di riferimento




ATTIVITA' FORMATIVA NEGLI ULTIMI § ANNI
(esclusivamente attineute alla malatti/gruppo)

B. Attivita formativa organizzaid dat Presidio (Se si, allegare documentazione a supporto) o
9. Attivita formiativa organizzata dal Referente (Se si, allegare documentazione a supporio) a
10: Partecipazione del Referente a convegni in qualita di relatore/madératore a

RELAZIONE CON ASSOCIAZIONT, PAZIENTI E FAMILIARI

1. 11 Presidio collabora con Associazioni di pazienti ¢/o familiar dedicate alla nialattia? O
Se Si, indicare di seguito i riferimenti della/e Associazione/i:

---------------------------- T L R L T Y R PPy

12. 1l Presidia ¢ dotato di un sito web islituzionale coii spazio dedicato alle Malattic Rare? O

RICERCA E PRODUZIONE SCIENTIFICA
{esclusivamente attincnte alla malattia/aruppo)

13. Pastecipazione a “trial clinici®

Se Si, indicare di seguito 1/l numeri/o di registrazione dei/] trial su ClinicalTrials.gov 0 WHO ICTRP o, in
assenza dei precedent, il nuniero di riferimento del Comitalo Etico clie ha.approvato il trjal;

14. Collaborazione a gruppi di lavoro, reti regionali, intcrregionali ¢ intemazionali, progetti di ricerca

Se Si, indicare di seguito [a denominazione dei progetti, le snnualita e la fonte di finanziamento:

35




ALLEGATO 4.

P2

RICHIESTA DI AUTORIZZAZIONE ALLA FORNITURA D] I"ARMACI, INTE("RA'I ORI,
DISPOSITIVI PER MALATTIA RARA {cod. esenzione )

fewsnpilare un moduely gt opail famaza, inlegratnte, dispsitivo)

Il sottoscritto

Unitd Operativa

Al Direttore del Servizio Fannacia

Ematil

Richiede per il paziente

Cognomc e Nome

Codice fiscale

ASL
Qualifica
CcDC
Telefono
Data di nascita / /

Asl di appartenenza

Patologia

Codice esenzione

FARMACI a st ONO

Se S1, compilare la sezione somiente:

Principio qtﬁvo

Forma farmaceutica

Dosaggio richiesto (giomaliero, per ciclo di traltémento, per singolo tratiainento):

0 Giomaliero

O Per ciclo trattamento

O Per singolo trattamento

Durata del trattamento

O Inizio terapia O Proseguimento terapia

Per ld seguente indicazione terapcutica

Da somministrare in regime di O ricovero ordinario (O day hospifal U ambulatovio O domicilio




11 Responsabile dell’Unita Operativa dichiar sotto la propria responsabilita:

O che il Farmaco ¢ /non & ricoinpreso nell'clenco di cui &l comma 4 dc[-l’a_rt. | della
L.648/1996; - :

O che vi & assenza di vali_d_a alternativa terapeutica (va esplicitata ’assenza di valida alternativa
terapeutica e va riportato il bencficio atteso in lermini clinicamente rilevanti. Evcntuale
rclazione su ésit del trattamento di eventuali pazienti abaloghi per i quali sia slato gia
autorizzato i‘uso);

O che I'impicgo ¢ conforme a pubblicazioni scientifiche accreditate in campo intemazionale ¢
disponibilita di dati di sperimentazioni eliniche di fase seconda, idonei a formulace un parere
favorevole sull’efficacia e la tollerabilita del medicinale richiesto;

0 che non ¢ stato possibile I’aceesso al farmaco gratuitamente ai sensi del D.M. 08/05/2003 “uso
compassionevole™;

O che i allega consenso informate del paziente ovvero dell'esercente la patria potestd in case di
minore o del lutore in caso di paziente interdetto o inabilitato,

Il Responsabile di UnitA Opeérativa si impegna; inoltre, & forrire una relazione sull’andamento
~ clinico del caso al Servizio Farmacia ad un mese dal trattamento ¢ ad intervalli regolari, a seconda
del tipo di malattia e trattamento, con cadenza almeno semestrale.

Evidenze cliniche riscontrate dagli studi presentati

Referenza, Studio clinico, Fase | Numero pazienti trattati Risultati

Galenico magistrale 0 SI 0O NO
Sc SI, compilare 1a sezione scpyente:

Il Responsabile deli*Unita Operativa dichiara sotto la propria responsabilita che:

O 1l Galenico magistrale & indispensabile ¢ insostiluibile ¢ che, in assenza, il paziente & o rischio di
aggravainento della patologin,

INTEGRATORI 0 sl ONO

Se 81, compilare la sezione scuuente:




Denominazione

Dosaggio richiesto (giomaliero, per ciclo di iratlamento, per singolo trattamento):

0 Giomalieio
O Per ciclo trattamento
O Per singolo trattamento

Durata del trattamento ‘ O hiizio terapia O Proseguimento térapia

Per la seguente indicazione terapeutica

11 Responsabile dell*Unitd Operativa dichiara sotto la propria responsabilita che:

D L’integratore ¢ inscrito nel Registro Nazionale Integratori, ai scusi dell’art. 10 del D. Lgs 21
maggio 2004, n. 169;

O L’integratorc ¢ indispensabile e insostituibilc ¢ che, in assenza, il paziente & a rischio di
aggravamento della putologia,

DISPOSITIVI OSI ONO

Se Sk compilare la sezionc sepuente:

Denominazione
Codice CND

Durata del trattamento 0O Inizio terapia 0O Proseguimento terapia

Per la seguente indicazione terapeutica

Il Responsabiie-del)’Units Operativa dichiara sotto [ propria responsabilitd che:

0 1l Dispositivo ¢ inserito nell’Elenca dei Dispositivi Medici del Ministero della Salute;
f1 Il Dispositivo ¢ indispensabile e insostituibile e che, in dssenza, i} piziente ¢ a rischio di
aggravamento della patologia.

Respansabile del)* Unitd Qperativa

(limbro ¢ linna)
A N

‘ed



"PARTE RISERVATA AL DPIRETTORE DI FARMACIA

1. Si riscontra asscnza <li allernative terapeutiche?
| '

NO | Specificare

Solo per I'uso off-label, specificarc se:

. 2. Ci sono ahmeno dati favorevoli di spcri'mlentazioni'_'cliniche di fase I1?

SI | Allegare oventuali studi a supporto di tale uso off-label

NO | Specificure

3. Eventuali note/conclusioni

i

Il Direttore di Fannacia

{timbro e firma)

“ A
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ALLEGATOS

Dichiarazione di avvohuta informativa pei Pesceuzione dello Screening Neéonatale Esteso per
le malattic metaboliche creditaric.
{Carla intestata del Punto Nascita)

Lo screcning nconatale roppresenia un’importante strumento di prevenzione, gratuito ed obbligatorio. La
diagnosi precoce delle mialattie metaboliche eredilarie € mollo importante, perché consente di iniziare
teinpestivamente terapie ¢ dicte specifiche, prima che possano, causare danni all’organismo de! neonato
affetto. Lo screening nconatale esteso viene effelluato attraverso il prelievo di po"hc. gocee di sangue
olicnute dal talione del bambino durante ia degenza nel punto nascita tra le 48 ¢ le 72 ore, procédura gia
wtilizzala per lo screcning obbligatoria. In caso di risultate “dubbio™, sarcle contauali ¢ il test voira ripetulo
su un naovo campione di sangue.

U SOLOSCTIMO .1 ieitiiiviiiiiineeeeeereeins rerrereeaeeneaees e rraeeca benrenas eereraranron
[ 1o S errieretieesierererreenes bttt e eenrre il .. rreenrageaaae .

residente n ... errenenee reerrererereenenas VIR sl €l e, .
Lasottoseritta..cooooveniciniinnnnnnnnnas, E e e e et 4 e he et beh e bhen et e renaeen e st ra e e rensiaareira
i ) R PO PPPN e et ) POV reneeeeens
FeSIACIME 8 ..t s e rnr e e Mvis.oiienn e OO - PP creeaees -

genitoritulore legale(cancellare la voce clie non interessa) del THNOTC vvuviviiivveierieenrennennnnnns

natofaa........ reebtresnieensn ereaiens evenens

debitamente mformati do.........ocoiiiiiiiinninic e eenesulle caratleristiehe delle malattie che
verrae analizzate (frequanza, gravitd, scquelc) sui bcncﬁc: e rlsclu dello sereening neonatale sieso,
consapevoli che la suddette indagine rappresenta sole un'analisi preliminarc a ulteriori ed eventuali
approlondimenti diagnostici.

DICHIARANO

[] diaverricevuto il materiale informativo sullo screening necnatale metabolico esteso, di averlo letto ¢
compreso ¢ di aver avuto Ia possibilitd di chiarire con il medico witi gli eventuali dubbi in proposilo;

(]  di cssere statolafi informatofafi in manicra chiam, completa e comprensibile dal dotl.
in reluzionc alle caratterisliche delle malattie che verrinn
analizzate, i benefici e rischi dellu sercening neonatale esteso € alle imaodalita di attuazionce;

[] di csserc consapevolefi che la suddella inclagine non-riveste uh ruolo diagnostico, ma tappresenta
solo un'analisi preliminare, [a cui positivild now significa walattia, ma implics 1 nocessitd di ulieriori
approfondimenti dingnostici;




e

/\\\Nuuwe,
el

L] essere stati informato/a/i che in alcune situazioni particolar (prematurita o pa\l?ncolaru-tr‘éllamexlti)

puo cssero necessario eseguire un secondo esame di screening:

I di aver ricevuto l'informativa relative al trattamento dei dati personali ex ait. 13 D.lgs. 196/2003

("Codice in minteria di protezione dei dati pcrsonal:").

di essere consapevoldi che in caso di positivitd del test verrd/verremo conlaitati telefonicamente ¢
pertanto ¢i inpegniamo a comumcarc al Punto nascita il cambiamento dei rccapm che eventudlmenie
dovesse avvenire nei giomi unmcdmlnmente suceessivi al prelieve.

DICHIARANO, indltre di:
D volére
(] non volere

donare in forma anoniwma il materiale biologico residuo, trascorsi 2 onnj dal prelicvo, per eventuali sludl
scientifici nell’arobito delle malattie metaboliche ereditaric.

Luogo e data...........
Firma padre del minore ................. e ertrenie s Firma madre del minore ............ Ceerrrennes teeernene .

Fioma tutore legale .........cooooviininiiiiieicnnn  Firma ¢ timbro del Medico .................. Ceereeeaaaid

t.




INFORMATIVA SCREENING NEONATALE ESTESO

Lo scrcéning neonalale rappresenta un'imporiante strumento di prevenzione, pratuito ed obbligatorio. Nei
priml giomi di vita, lanalisi di altune gocce di sangue del neonato pud indirizzare al sospello di rare
patologie metaboliche in fase ancorn asintomatica. Accertamenti mirali nei neonati’ positivi conseniono
I’eventuale canferma del sospetto. L'utilizzo di diete speciali ¢ di farmuci specifici conseute la prcvcnzwnc
eflicace di molte deile problematiche cliniche dovute alle malattic metaboliche soltoposie a streening
nconatnle, Da diversi anni, tuil i nati in Abruzzo sono soltoposli a screcning neonatale obbligaterio per
fenilchetopuria, ipotiroidismo cehgenito. ¢ fibrosi cistici. Oggl. con l'avvento di nuove suumenlaz:om
diagnostiche, & stato possibile un wltcriore ampliamento del parnello di sereening neandtole con "inclusione
di olire 40 patologie. Tnle ampliamento ¢ stato denominato “Screening Neonatale Estese™ ¢ rappresenta
un’opportuniti preventiva di grande rilieve rivolla a tuiti i neonati.

COSA SONO LE MALATTIE METABOLICHE?

Sono malattie genetiche ereditarie rare, causate dall'alterato funzionamento di una delle tante vie
indispensabili per metabolizzare vuccherd, proteine o grassi, rendendoli wilizzabili dal nostro OFEaIismo,
Questi processi sono indispensabili per creare I*energia necessaria al funzionamento delle cellule ¢ garantire
la crescita dell’organisino, Se alterati, come si verifica in queste nalattie, possono cpusarc la mancata
produzione di sostanze impontanti per lo sviluppo oppure determinare 1'accumulo di alcuni composti con
effetti tossici sulle cellule, Le conseguenze, nella maggior parie dei casi non adcguatamente trattali, SONo
gravi con danni a carico di vari organi ed apparati (sisterna nervoso centrale, fegato, reni, cuore, cute),
disabilitd ¢ in alcuni casi anche la morte improvvisa (“monte in culle’™. 1 sintomi possono manifestarsi in
forma acula nelle prinic fasi di vita, o comparire negli anni successivi, eccezionalmente anche in eta adulta.

QUALI MALATTIE VENGONO SOTTOPOSTE A SCREENING NEONATALE METABOLICO
ESTESO?

Le malattic metaboliche soltoposle a screening neonatale esteso sono cstremameilc clerogenee sin da up
punto di visla biologico che clinico. Seno classifiche in quattro gruppi:

- Difetti congeniti del metabolismo e del trasporte degli aminoacidi;

—  Difetti congenili def metabolismo del ciclo dell*urea e iperanunoniemic ereditaric;

- Difetti congenili del metabolismo e de] trasporte dei carboidrali, escluso diabete mellito;

- Difeni congeniti del metabolismo delle lipoproteine.

COME SI FA LO SCREENING? , ' :
L'esame viene escguito tra le 48 e le 72 orc dallo nascita, su poche gocee di snngue otlenute da una piccola
puntura sul tallone del neonato. Con le gocee di sangue prelevale si imbibisce uno speciale caroncino
" assorbenle che verrd inviato, atlraverso un sistema orpanizzalo di trasporto, al Laboratorio di screening
neonatale. |l cartoncino con le gocee di sangue & provvisto di codice identilicativo che garautisce la
traccinbilita, Nel Laboratorio centealizzato, dove conBluiscono i campioni prelevali in tulti i Punti nascita
delta regione Abruzzo, si effettuano lc analisi con la tccnica della tandem mass spelirometria o altre
metodiche aggiornate ¢ validate in base alla nuove svidenze scicnlifiche.

PROTOCOLLI PARTICOLARL - . . .
[n caso nati prelermine, nati con bassa peso alla nascita, neonati che elfelivano detenninate trattamenti (cs.

‘leasfusioni o alimentazione per vin parenterale) o neonati dimessi prima ‘delle 48 ore i vila, & prevista la
ripetizione del test,
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QUAL X IL SIGNIFICATO DEL RISULTATO DEL TEST?
I test di screening non ha un significate diagriostica: se il risultato & négalivo esso permette di escludere, con
raglonevole ceitezza, le patologic esaminate; se posilivo nou gignifica che il neotato & malato, ma indica
solo un sospetto di malattia. In questo casa sard fondamemale eseguire subito ulleriori esami per confenmarc
o escludere il sospelto di patologia. '

A CHI VIENE COMUNICATO IL RISULTATOQ?

Tutti { risultati del lest vengono comunicati dal Laboratorio centralizzato al Punto nascita. In caso di risultatj
negativi, ossia se non si riscontrano valori anormali, non verrd data alctina comunicazione alln famiglia. Se
invece i test di screening risultano alterti, verrete contattati tetefonicamente da operatori del Punto nascita
per concordar_c Pesceuzione di aleune analisi necessorie per conferniare oppure per escludere la malaitia, In
alcune siluaziont potrebbe essere richiesto un controllo elinico immediato del bambino. In caso di cambio dei
recapiti nei giomi immedialamente successivi al prelievo, siele pertanto invitati a comunicarlo al Punto
nascita. B importante sapese che il richiamo per 1s ripetizione del test non significa che il bambioo sia affetio
dalla malattia, ma che sono necessari ulteriori controli, '

CONSERVAZIONE DEL CARTONCING

La conservazione dei cartoncini ha due principali finnlita;

s Conferma diagnostica: la conservazione dei cartoncini consente di cffettuare test di- approfondimento
biochimico per la conferma diagnostica delle patologie oggetto di streening, © per necessitd di
ampliamento disgniostico per esigenze assistenzioli sopravventte;

* Aspetti redico-lcgali: la conservazione dei cartoncini consente anche di cffettuere lest analitici in
risposta n richieste specifiche di carattere medico-legale.

1 cartoncino viene conservalo per 2 anni presso il Laboralorio ceniralizzato che effettus i test, per una

maggior tutela del vostro neonato, Dopo i 2 anni potrete donare il cartoncino, previs vostra autorizznziolie

scritla, per conttibuire, in forma anonima, ad sumentare le conoscenze in questo campo aftraverso la ricerca
scientifica.

TRATTAMENTO DEI DATI PERSONALT ‘

1 dati personali ¢ Familiaii de! vostro bambing, raccolti in fase di screening presso cinscun Punto naseita della
regione Abiuzzo, seranuo (rattati per le finalitd dello screening e 'sono indispensabili per 1'esecuzione del
test. T dati pessonali e i risullati del test vengono conservali in formato elettronico presso il Laboralorio

.centralizzato ncll"ossqrva.nza delle normative vigenti in tema di wtela dei dati personali. | dati in questionce,

in forma not anonima e non aggregata, non verranno utilizzati per altri scopi, né trasmessi a soggelti diversi
da quelli coinvolti nel programma di screening. Per il iratlaments dei dati. personali in genemle, si fa

- ﬁfqﬁmeﬁlo all'Informativa al pubblico cx art, 13 D.lgs. 10612003 e san.i.. {"Cedice in materia di protezione

dei dati personali') del Punto pascita.
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