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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 lett. b) e 4, comma 1, del D.Lgs. 28 agosto 1997 n. 281, tra il
Governo, le Regioni e le Provincie autonome di Trento e Bolzano sul documento Piano Nazionale delle Malattie
Rare”,

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



VISTO il D. Lgs. 29 aprile 1998, n. 124, avente ad oggetto la “Ridefinizione del sistema di partecipazione a
costo delle prestazioni sanitarie e del regime delle esenzioni, a norma dell art. 59 comma 50, della Legge 2
dicembre 1997, n. 4497,

VISTO il D.M. 18 maggio 2001, n. 279, avente ad oggetto il “Regolamento di istituzione della rete nazional
delle malattie rare e di esenzione dalla partecipazione al costo delle relative prestazioni sanitarie, ai sens
dell’art. 5, comma 1, lett. b), del decreto legislativo 29 aprile 1998, n. 124>,

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

DATO ATTO CHE:

® ai sensi dell’art. 5, comma 4, D.M. 18 maggio 2001, n. 279, ’assistito cui sia stata accertata da un presidi¢
della Rete una malattia rara di cui all’Allegato 1 al D.M. 18 maggio 2001, n. 279 puo chiedere i
riconoscimento del diritto all’esenzione all’Azienda U.S.L. di residenza, allegando la certificazione rilasciat:
dal presidio stesso;

* ai sensi dell’art. 6, comma 1, D.M. 18 maggio 2001, n. 279, ’assistito riconosciuto esente ha diritto all
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 malattis
dalla quale & affetto e per la prevenzione degli ulteriori aggravamenti;

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

VISTO il D.P.C.M. 12 gennaio 2017 recante la “Definizione e aggiornamento dei livelli essenziali d
assistenza, di cui all'articolo 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 pubbliche e I’eventuale compartecipazione alla spesa da parte dell'assistito;

EVIDENZIATO che, con riferimento alle malattie rare, [’art. 52 D.P.C.M. 12 gennaio 2017 dispone che ¢
persone affette dalle malattie rare indicate nell’Allegato 7 al D.P.C.M. 12 gennaio 2017 hanno dirittc
all’esenzione dalla partecipazione al costo delle correlate prestazioni di assistenza sanitaria;

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

" le disposizioni di cui all’art. 52 D.P.C.M. 12 gennaio 2017 ed all’Allegato 7 al D.P.C.M. 12 gennaio 2017
entrano in vigore dal centottantesimo giorno dalla data di entrata in vigore del D.P.C.M. 12 gennaio 2017;

" entro fale data le Regioni adeguano le Reti regionali per le malattie rare con I’individuazione dei relativi
Presidi e i Registri regionali;

VISTA la D.G.R. 26 settembre 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'articolo 1, comma 7, dei
decreto legislativo 30 dicembre 1992, n. 502. Approvazione delle prime disposizioni attuative”;

DATO ATTO che la suddetta 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 Malattic
rare, tra I’altro quanto segue:




" il recepimento dell’Allegato 7 al D.P.C.M. 12 gennaio 2017, quale “Allegato A” parte integrante e
sostanziale della medesima D.G.R. n. 521/2017, contenente I’elenco 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 addivenire alla definizione della nuova rete regionale, che, in aderenza a quanto
* risultante dal verbale di riunione convocata dal Direttore dell’Agenzia Sanitaria Regionale dell’ Abruzzo, e
tenutasi in data 12 settembre 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 vigente 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;

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

* la vigenza della rete regionale delle malattie rare gia in essere, nelle more dell’entrata in vigore del
provvedimento giuntale di adeguamento sopradetto;

VISTO il Documento Tecnico “Rete Regionale per le Malattie Rare e screening neonatale esteso”, trasmesso
dall’Agenzia Sanitaria Regionale Abruzzo con nota prot. n. 1752 del 29 novembre 2017, acquisita al prot.
RA/0306994/17/DPF009 del 1° dicembre 2017 (cfr., “Allegato A”, parte integrante e sostanziale al presente
provvedimento);

RILEVATO che il suddetto Documento, elaborato in ottemperanza al mandato giuntale conferito con la
soprarichiamata D.G.R. 29 marzo 2017, n. 130, ¢ il risultato del lavoro condotto dal 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 Malattie 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 ABRUZZ0O

Di seguito si riportano i ruoli, le funzioni e i compiti di tutte le componenti della Rete regionale, come
riepilogati nelle premesse al Documento Tecnico.

- La ASR Abruzzo:
* gestisce il Registro Regionale delle Malattie Rare, interfacciandosi con il Registro Nazionale Malattie
Rare (dell’Istituto Superiore di Sanita) e con i registri di altre regioni, in ottemperanza a quanto previsto
dal PNMR 2013-2016;

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

* informa le Associazioni dei malati e dei loro familiari in ordine alle Malattie Rare ed 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, I’attivita di elaborazione di specifici PDTA per le Malattie
Rare;

- Il Centro di Coordinamento regionale:
» orienta i cittadini e 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 la malattia nel caso di patologia rara non curata dai Presidi della Rete Regionale e, laddove
esista gia documentazione e/o certificazione proveniente da altro Presidio della Rete Nazionale, valida
la diagnosi rilasciando, ove necessario, idonea certificazione;




» gvolge attivita di promozione ed organizzazione della formazione in materia di Malattie Rare, in
collaborazione con 1’Agenzia Sanitaria Regionale dell’ Abruzzo e la Commissione Regionale ECM;

- I Presidi della Rete regionale:
- assicurano le prestazioni finalizzate alla diagnosi, sia al paziente che ai suoi familiari (in caso di malattie
ereditaric o a caratterizzazione familiare) e al follow up;
» garantiscono, sotto la responsabilita della Azienda U.S.L. di appartenenza, idonea dotazione di strutture
di supporto e di servizi complementari, anche mediante il collegamento funzionale tra le strutture e/o i
servizi, come € il caso dei centri di Genetica medica, parte integrante della rete delle Malattie Rare;
» formulano la conferma diagnostica;

« certificano lo stato di Malattia Rara secondo le norme del D.M. 279/2001 e del D.P.C.M. 12.01.2017.
utilizzando specifico modulo di certificazione (cfr., Allegato 2 al Documento Tecnico);

» operano secondo protocolli clinici concordati e collaborano con i servizi territoriali e i medici di
medicina generale (MMG) per la presa in carico e la gestione del trattamento;

- Le Aziende Unita 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 la modulistica e i criteri di certificazione e di esenzione (cfr., in
particolare, allegati ed appendice al Documento Tecnico);

> informano i 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 1’autorizzazione all’esenzione alla partecipazione, forniscono
’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 Medicina Generale e i Pediatri di Libera Scelta:
« formulano il sospetto diagnostico;

+ indirizzano il paziente al Presidio della Rete ed interloquiscono con i nodi della rete aziendale;

» 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, é stato istituito in Italia un sistema di monitoraggio delle Malattie
Rare, mediante Registri di popolazione regionali e/o interregionali, al fine precipuo di contribuire alla
programmazione nazionale e regionale degli interventi volti alla tutela delle persone con Malattia Rara,
attuandone quindi la sorveglianza. Una parte dei dati raccolti da tali Registri, secondo quanto previsto
dall’Accordo Conferenza Stato - Regioni del 10 maggio 2007, alimentano il flusso verso il Registro
Nazionale delle Malattie Rare (RNMR), istituito presso I’Istituto Superiore di Sanita.

In applicazione della suindicata normativa, sono stati quindi istituiti Registri 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.




Il PNMR 2013-2016, di cui ali’Accordo Rep. Atii n. 140/CSR del 16 ottobre 2014, recepito con 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 e qualita delle pertinenti informazioni.

Come & noto, presso I’ Agenzia Sanitaria Regionale dell’Abruzzo risulta gia attivo il Registro Tumori
Regionale (cfr., D.C.A. 18 dicembre 2014, n. 163 “Istituzione del registro tumori regionale™). |a suddetta
circostanza pone, quindi, 1’Agenzia Sanitaria Regionale dell’Abruzzo - quale struttura tecnica del
Dipartimento per la Salute e il Welfare, gia in possesso delle previste 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,
al tumori rari.

Su tale presupposto, il Documento Tecnico prevede quindi che il Registro regionale per le Malattie Rare
dell’Abruzzo sia gestito presso 1’Agenzia Sanitaria Regionale dell’Abruzzo. Le modalita di corretta
interfaccia tra i Presidi della Rete regionale ed il Registro regionale sono descritte nelle pertinenti sezioni
del Documento Tecnico.

3. PRESIDI DELLA RETE REGIONALE E CENTRO DI COORDINAMENTO REGIONALE

I Documento Tecnico aggiorna la rete regionale delle Malattie rare - secondo la procedura sopra richiamata
e di cui il medesimo Documento Tecnico rende 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 Unita Operative, distinti per Azienda Sanitaria Locale di afferenza e
per gruppi di patologia rara oggetto di presa in carico.

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

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

Il Documento Tecnico individua, a seguito della procedura ivi esplicitata, “in via transitoria™ quale Centro
di coordinamento regionale 1°U.0.C. di Pediatria del P.O. “Santo Spirito” di Pescara, prevedendo il
monitoraggio e l'eventuale conferma della suddetta investitura in esito alla attivita di monitoraggio da
effettuarsi, presso ’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 2014),
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 prosieguo tutta la procedura relativa alla presa in carico, al
riconoscimento del diritto all'esenzione, alla trasmissione dei dati ¢ delle informazioni previste al Registro
Regionale delle Malattie rare presso 1’Agenzia Sanitaria Regionale dell’ Abruzzo, e da questo al Registro
Nazionale delle Malattie Rare presso I’ Istituto Superiore di Sanita,

II Centro di ¢oordinamento regionale interviene, per quanto di propria competenza, in detto percorso
diagnostico assistenziale, negli ambiti e per le finalita dettagliate nel Documento Tecnico, ai sensi del quale
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viene espressamente incaricato anche dello svolgimento dell’attivita di certificazione (cfr., Allegato 2 a
Documento Tecnico) destinata a quei pazienti abruzzesi gia .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, DIETOTERAPICI E DISPOSITIVI MEDICI

II Documento Tecnico dettaglia le categoric dei farmaci, integratori, dietorapici e dispositivi medic
compresi tra le prestazioni da assicurare ai 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 delle
Rete delle Malattie Rare.

Per i fini di cui sopra, il Presidio di presa in carico dell'assistito deve certificare nel Piano telapeutlco le
necessita e 1’insostituibilita di detti farmaci, integratori, dietoterapici e dispositivi medici per i trattament
previsti, atti ad evitare aggravamenti dello stato di salute e/o del decorso della patologia rara gié
diagnosticata (Cfr. Allegato 4 al Documento Tecnico).

. SCREENING NEONATALE ESTESO (PIAGNOSI PRECOCE DI MALATTIE METABOLICHF

EREDITARIE)

[l Servizio Sanitario Regionale abruzzese attualmente assicura lo screening neonatale relativamente
all’ipotiroidismo congenito, alla fenilchetonuria ed alla fibrosi cistica, in attuazione della L.R. 16 settembre
1997, n. 102 “Prevenzione degli handicaps preconcezionale, prenatale e neonatale”.

Nello specifico, il servizio viene svolto, a far data dal mese di luglio dell’anno 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’ Ateneo.

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

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

La sopravvenuta normativa nazionale, espressamente richiamata nel Documento Tecnico, prevede i
rafforzamento e |’estensione del programma di screening neonatale, secondo un panel di patologic
metaboliche ereditarie, oggetto di periodica revisione, stabilito nel D.M. Salute 13 ottobre 2016.

Il Documento Tecnico regolamenta, quindi, 1’attuazione della soprarichiamata normativa in materia d
diagnosi precoce delle malattie metaboliche ereditarie (c.d. screening neonatale esteso) nell’ambito delle
Rete regionale delle Malattie Rare, stabilendo per le finalita previste la relativa articolazione organizzativa

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

» il Laboratorio di screening neonatale viene individuato nel Centro Regionale di screening gia attivc
come sopradetto, ai sensi e per gli effetti della pregressa suindicata normativa, presso la sezione d:
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 ¢ 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
I’U.0.C. di Pediatria del P.O. “Santo Spirito” di Pescara, struttura ricompresa tra i Presidi della nuove
Rete regionale deputati alla presa in carico delle malattie del metabolismo (Gruppo 4 dell’ Allegato 7 al
D.P.C.M. LEA 12 gennaio 2017, cfr. Allegato 1 al Documento Tecnico di rimodulazione della 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 Malattie Rare, il
coordinamento del sistema regionale di screening neonatale. '

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

RILEVATO dal Verbale suddetto che il Documento in parola ¢ stato approvato dal Gruppo Tecnico Regionale
a maggioranza dei suoi Componenti, e 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.O. Laboratorio di Genetica Medica dell’Universita degli Studi dell’Aquila-,
esprime, per le motivazioni ivi addotte, la propria riserva all’approvazione della parte del Documento Tecnico
inerente lo Screening 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 del 14 dicembre 2017;

RILEVATO che le predette convenzioni richiamano la Convenzione Regione-Universita 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 Universitd”,

VISTO il Decreto del Commissario ad Acta 10 dicembre 2015, n. 119 ad oggetto “Attivazione programma
regionale screening neonatale fibrosi cistica - L. 23 dicembre ] 993, n. 548 e L.R. del 16.09.1997, n. 102. T

RILEVATO che, ai sensi del suddetto D.C.A n. 119/2015 il Laboratorio della Sezione di Endocrinologia del
Dipartimento di Medicina e Scienze dell’invecchiamento dell’Universita “G. D’Annunzio” di Chieti-Pescara &
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 neonati della Regione Abruzzo per I’esecuzione 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 neonatale della fibrosi cistica, ai sensi della L. 23
dicembre 1993, n. 548 e della L.R. 16 settembre 1997, n. 102;

EVIDENZIATO 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 fini del riconoscimento del diritto all 'esenzione
(cfr., Allegato 2 al Documento Tecnico);
» Scheda di valutazione dei requisiti per 1'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 (cf.,
Allegato 4 al Documento Tecnico);
» Dichiarazione di avvenuta informativa per l'esecuzione dello Screening Neonatale Esteso per le
malattie metaboliche ereditarie (cfr., Allegato 5 al Documento Tecnico);
Informativa screening neonatale esteso (cfr., Allegato 5-bis al Documento Tecnico);




EVIDENZIATO altresi che il Documento Tecnico reca in “Appendice” una specifica detlaglidta scheda
informativa, relativa all’applicazione delle esenzioni ai sensi della vigente normativa di rlfenmento in cui sono
contenute anche disposizioni di rc,golamcntazmnc a carattere transitorio;

DATO ATTO delle competenze ascritte al Servizio Prevenzione e Tutela Sanitaria - DPF010 del Dipartimento
regionale per la Salute e il Welfare, come stabilite nella Deliberazione giuntale 22 maggio 2017, n. 265
“Riformulazione parziale dell'assetto organizzativo del Dipartimento per la Salute e il Welfare - Conferimento,
ai sensi dell'art. 20 della L.R. n. 77/99 e s.mm.ii., degli incarichi di dirigente dei Servizi rimodulati.”, in
particolare in materia di programmazione nell’ambito dei piani nazionali e regionali di prevenzione ed in
materia di screening;

RITENUTOQO di demandare al Servizio Prevenzione e Tutela Sanitaria DPF010 del Dipartimento per la Salute
e il Welfare, in ragione di dette competenze e d’intesa con il Servizio Programmazione socio-sanitaria DPF009,
le attivita inerenti I’attuazione del Documento Tecnico con specifico riferimento allo Screening Neonatale
Esteso (diagnosi precoce delle malattie metaboliche ereditarie);

RITENUTO necessario trasmettere il presente provvedimento al Ministero della Salute ed al Ministero
dell’Economia e Finanze, ai fini del monitoraggio del Piano di Rientro e dei Livelli Essenziali di Assistenza;

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

s all’Agenzia Sanitaria Regionale dell’ Abruzzo;

»al Servizio Prevenzione ¢ 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 nello stesso contenuto e disposto, ciascuno per quanto di propria
competenza

RITENUTO di disporre che le Direzioni Generali e Sanitarie delle Aziende UU.SS.LL. regionali provvedano
ad assicurare la piu ampia diffusione di informazioni relativamente a quanto disposto e contenuto nel
Documento Tecnico Allegato “A” alla presente deliberazione, a beneficio sia degli utenti e 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 le associazioni
professionali maggiormente rappresentative degli operatori interessati, etc., nonché attraverso idonea
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 presente atto sul B.U.R.A.T. e sul sito istituzionale della Regione
Abruzzo (www.regione.abruzzo.it);

DATO ATTO che:

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

s il Direttore del Dipartimento per la Salute e il Welfare, apponendo la sua firma sul presente provyedimento,
sulla base del parere favorevole di cui al precedente punto, ha attestato che lo stesso ¢ conforme agli
indirizzi, funzioni ed obiettivi assegnati al Dipartimento medesimo;




A VOTI UNANIMI ESPRESSI NELLE FORME DI LEGGE

DELIBERA

per le motivazioni specificate in premessa, che qui si intendono integralmente trascritte ¢ approvate

- DIPRENDERE ATTO E DI APPROVARE il Documento Tecnico “Refe Regionale per le Malaitie
Rare e screening neonatale esteso”, di cui all’Allegato “A”, parte integrante e sostanziale al presente
provvedimento;

. DI DARE ATTO che I’allegato Documento Tecnico introduce importanti innovazioni in materia di

regolamentazione dell’assistenza sanitaria per le Malattie Rare, come meglio esplicitato nelle premesse

al presente atto, che si intendono qui integralmente riportate, ¢ che riguardano i seguenti ambiti:

- RETE REGIONALE DELLE MALATTIE RARE DELLA REGIONE ABR UZZ0;

- REGISTRO REGIONALE DELLE MALATTIE RARE;

- PRESIDI DELLA RETE REGIONALE E CENTRO DI COORDINAMENTO REGIONALE;

- PERCORSO DIAGNOSTICO ASSISTENZIALE;

- FARMACI, INTEGRATORI, DIETOTERAPICI E DISPOSITIVI MEDICI;

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

. DIDARE ATTO che il Documento Tecnico reca in Allegato 1 la nuova Rete regionale della Malattie
rare, come definita a seguito della procedura di ricognizione delle candidature 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 fini 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 Teenico); : ‘ ‘

* Richiesta di autorizzazione alla fornitura di Jarmaci, integratori, dispositivi per Malattia rara (cfr:,
Allegato 4 al Documento Tecnico);

* Dichiarazione di avvenuta informativa per l'esecuzione dello Screening Neonatale Esteso per le
malattie metaboliche ereditarie (cfr., Allegato 5 al Documento Tecnico);

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

. DI EVIDENZIARE, altresi, che il Documento Tecnico 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 Tecnico, la nuova Rete regionale per le Malattic 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 particolare la Scheda di valutazione dei requisiti per ['inserimento
nella rete regionale per le malattie rare, Allegato 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 DEMANDARE al Servizio Prevenzione e Tutela Sanitaria DPFO10 del Dipartimento per la 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 attivith inerenti |’attuazione

10.

11.

12.

del Doeumento Teenico Allegato “A” parte integrante al presente atto, con specifico riferimento allo
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 Rientro e dei Livelli Essenziali di
Assistenza;

DI TRASMETTERE il presente provvedimento al Servizio Programmazione Socio-Sanitaria del
Dipartimento per la Salute e il Welfare, il quale & tenuto, a sua volta, a notificarlo:

» all’Agenzia Sanitaria Regionale dell’ Abruzzo

o al Servizio Prevenzione e Tutela sanitaria - DPFO10 del Dipartimento per la Salute e il Welfare

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

ai fini della concreta applicazione di quanto nello stesso contenuto € disposto, ciascuno per quanto di
propria competenza;

DI DISPORRE che le Direzioni Generali e Sanitarie delle Aziende UU.SS.LL. regionali provvedano
ad assicurare la pit ampia diffusione di informazioni relativamente a quanto disposto ¢ contenuto nel
Documento Tecnico Allegato “A” alla presente deliberazione, a beneficio sia degli utenti e 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 e 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 le associazioni professionali maggiormente rappresentative degli operatori interessati
etc., nonché attraverso idonea informativa sui siti web aziendali;

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

DI DISPORRE la pubblicazione del presente provvedimento sul B.U.R.A.T. e sul sito istituzionale
della Regione Abruzzo (www.regione.abruzzo.it).
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All'Assessore Regionale
Alla Programmazione Sanitaria
Dott. Silvio Paolucci

Al Direttore del Dipartimento
per la Salute ¢ Welfare
Dott. Angelo 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 Rare e

screening neonatale esteso”.

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 dell’Accordo Stato Regioni n. 140/CSR del 16/10/2014,
“Piano Nazionale per le Malattie Rare”, si trasmette il documento tecnico in allegato alla presente
per la validazione e il recepimento.

Il documento sopra richiamato € stato elaborato da un Gruppo Regionale di lavoro,
rappresentativo delle quattro AA.SS.LL., ed & stato approvato a maggioranza come da verbale
conclusivo del 28 c.m.

Con I’occasione si inviano cordiali saluti
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direzionegeneralemasrabruzzo.it P.E,C, infopec.asrabruzzo.it - www.asrabruzzo.it
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INTRODUZIONE

Le Malattic Rare rappresentano una delle priorita di Sanita pubblica comunitaria.

Le specificitd ad esse collegate di una continua evoluzione, la limitata conoscenza, la varietd di
forme, la grande complessita assistenziale e di impatto nella vita delle persone e delle famiglie,
richiedono di mettere a sistema una serie di azioni efficaci e collaudate nel settore delle Malattie
Rare, ponendo la imprescindibile attenzione sul dato fattuale che dietro la Malattia Rara ¢’¢ una
persona: la cura del malato e i suoi bisogni sociali.

Molte Malattic Rarc sono complesse, gravi, degenerative, cronicamente invalidanti, e circa un terzo
di esse riduce le attese di vita a meno di 5 anni. Pertanto le disabilitd, eventualmente correlate alle
Malattie Rare, limitando di fatto le opportunita educative, professionali e sociali possono essere
causa di discriminazione.

D’altro canto molte altre condizioni patologiche, se diagnosticate in tempo e trattate
appropriatamente, non incidono significativamente sulla durata della vita, ed altre ancora, infine, se
corretlamente e tempestivamente inquadrate, permettono di svolgere una vita qualitativamente
normale.

Il ritardo nella diagnosi delle Malattie Rare pud dipendere da vari fattori, tra cui la mancanza di
formazione adeguata da parte dei medici, spesso collegata alla estrema rarita della malattia, la
presenza di segni clinici individualmente non diagnostici, ’assenza o la limitata disponibilita di test
per la diagnosi, la frammentazione degli interventi, la non adeguata organizzazione dei sistemi
sanitari.

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

Il provvedimento aggiornato che definisce i LEA ¢ il D.P.C.M. 12 gennaio 2017, che integra le
indicazioni e i criteri del DM 18 maggio 2001 n, 279, confermando il diritto all’esenzione per tutte
le prestazioni necessarie a cffettuare la diagnosi e garantire assistenza sanitaria. La scelta tra le
diverse modalita di organizzazione dell’offerta ¢ tra le diverse tipologie di attivita deve pri vilegiare
gli interventi che, a parita di risultato, garantiscono, al tempo stesso, un uso ottimale delle risorse.
L’obiettivo principale del presente documento tecnico ¢ lo sviluppo, nella Regione Abruzzo, di una
strategia integrata, di sistema e di medio periodo, sulle Malattic Rare, centrata sui bisogni
assistenziali della persona e della famiglia e definita con il coinvolgimento di tutti i portatori di
interesse, tenuto conto delle esperienze gia maturate in Italia e del quadro delle indicazioni europee.
Il documento € il risultato di una collaborazione condivisa con un Gruppo tecnico regionale di

lavoro, costituito con Deliberazione del Direttore dell’ Agenzia Sanitaria Regionalg
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Abruzzo) n. 65 del 7 settembre 2017 e composto da operaton e professionistd, appartem,ntl a

diverse discipline con esperienza nel campo delle Malattic Rare, da rappresentanti di Societd
scientifiche e dalle Associazioni pili rappresentative dei familiari e dei pazienti.

La tematica delle malattie rare ha trovato anche un ulteriore riconoscimento da parte del legislatore
nazionale nella regolamentazione di specifici aspetti di settore, ove viene riconosciuta una

particolare tutela a coloro che ne sono affetti.

1. QUADRO DI RIFERMENTO NORMATIVO

Il provvedimento nazionale che per la prima volta individua specifiche misure a favore delle
Malattic Rare, tutt’oggi in vigore, fatto salvo l'aggiomamento dell'allegato 1, & il Decreto
Ministeriale n. 279 del 18 maggio 2001, “Regolamento di istituzione della Rete Nazionale delle
Malattie Rare e di esenzione dalla partecipazione al costo delle relative prestazioni sanitarie™.

Il Regolamento prevede la realizzazione di una rete diagnostica, clinico — assistenziale ed
epidemiologica, costituita da Presidi accreditati appositamente individuati dalle regioni, stabilisce il
diritto all’esenzione per le Malattic Rare ed istituisce il Registro Nazionale delle Malattic Rare
presso I’lstituto Superiore di Sanita (ISS), al quale i registri regionali/interregionali inviano
periodicamente i dati acquisiti.

Nel maggio 2007 ¢ stato sottoscritto un primo accordo Stato — Regioni (rep. n. 103/CSR) sul
riconoscimento di Centri di Coordinamento regionali e/o interregionali, di Presidi assistenziali
sovraregionali per patologie a bassa prevalenza e sull’attivazione 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 ottobre 2014, e rappresenta oggi il quadro unitario di
riferimento per la programmazione nel settore delle Malattic Rare e per lo sviluppo di una strategia
integrata globale e di medio periodo per I'Ttalia. '

Con il D.P.C.M. 12 gennaia 2017 "Definizione ¢ aggiornamento dei livelli essenziali di assistenza,
di cui all’articolo 1, comma 7, del decreto legislativo 30 dicembre 1992, n. 502" & stato ridefinito
I'elenco delle Malattie Rare di cui al citato D.M. 279/2001, per le quali ¢ prevista I'esenzione dalla
partecipazione al costo delle prestazioni di assistenza sanitaria (art. 52 del D.P.C.M. 12.01.2017) ¢
il nuovo elenco, con i relativi CO(llCl ¢ riportato nel detta;,ho nell’allegato 7 del D P.C.M..

Nello stesso D.P.C.M. , all’art. 64, commd 4, si stabilisce che “le disposizioni in materia di Malattie

Rare di cui all’art, 52 e all’allegato 7 entrano in vigore dal centottantesimo giorno dalla data di




......

entrata in vigore del presente decreto; entro tale data le regioni e le provincie autonome adeguano le .

Reti regionali per le Malaltie Rare con )’individuazione dei relativi Prcsidi' e i Registri regionali”.
Con la D.G.R. n. 130 del 30.03.2017 la Regione Abruzzo, nel recepire il PNMR di cui al predetto
Accordo n. 140/CSR del 16/10/2014, ha demandato all’Agenzia Sanilaria Regionale gli
adempimenti conseguenti, in raccordo con i competenti Servizi del Dipartimento per la Salute e il
Welfare.

Pertanto, in conformita con gli indirizzi espressi al punto 1.2.1 del PNMR, si & reso nccessario
procedere ad una ricognizione dei Presidi e delle Unita per la diagnosi e il trattamento delle Malattie
Rare, su proposta delle direzioni aziendali delle ASL (Allegato 1),

Contestualmente, al fine di garantire, senza soluzione di continuitd, 1’assistenza in regime di
esenzione ai pazienti interessati, con la Deliberazione n. 521 del 26/09/2017, proposta dal Servizio
Programmazione socio - sanitaria del Dipartimento per la Salute ¢ il Welfare in collaborazione con
la stessa Agenzia Sanitaria Regionale, la Giunta Regionale ha dato formale recepimento alle
richiamate disposizioni del D.P.C.M. LEA 12 gennaio 2017, ed ha rinviato a successivo
provvedimento la definizione della nuova Rete regionale all’esito dei lavori condotti dal Gruppo
teenico regionale.

Con il presente documento si intende, quindi, procedere all'aggiornamento 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 esecuzione dei riferiti disposti giuntali.

Nei riquadri successivi viene riassunta I'analisi numerica comparativa delle denominazioni delle
Malattie Rare, come contemplate dall’allegato 1 al D.M. 279/2001 in relazione all’allegato 7 del
D.P.C.M. LEA 12 gennaio 2017.
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2. REGISTRO REGIONALE DELLE MALATTIE RARE

A partire dal 2001, per contribuire alla prograxmnazioné nazionale e regionale degli interventi volti
alla tutela delle persone con Malattia Rara e attuarne la sorveglianza, ¢ stato istituito in ltalia un
sistema di monitoraggio delle Malattie Rare, mediante Registri di popolazione regionali e/o
interregionali. Una parte dei dati raccolti da tali Registri, secondo quanto previsto dall’ Accordo
Conferenza Stato — Regioni del 10 maggio 2007, alimentano il flusso verso il Registro Nazionale
delle Malattic Rare (RNMR) istituito presso ’ISS. T Registri regionali istituiti nclle varie regioni in
tempi ¢ con modalita diverse, sidifferenziano per la tipologia dcll’ orgamzzaﬂone delle

hiformazioni raccolte e ‘per le finalita loro attiibuite. In particolare, ‘alcuni di essi hanno finalita




principalmente epidemiologiche, oltre che di adempimento al debito informativo che le regioni
hanno verso il RNMR; altri sono strutturati per s(lc)lgcrc compiti di sxipporto alle attivita
‘assistenziali e per coordinare la presa in carico' delle persone con Malattia Rara, raccogliendo ¢
rendendo disponibili le informazioni ai servizi ¢ agli operatori.

[l PNMR 2013 - 2016, al riguardo, si pone [’obiettivo di migliorare i dati raccolti sia in termini di
copertura della popolazione che della completezza e qualita del dato raccolto. Questo obiettivo sara
motivo, nella Regione Abruzzo, di un ulteriore impegno nel sistema di sorveglianza delle Malattic
Rare per implementare ulteriormente le esigenze informative in questo settore prioritario.

Il Registro Regionale abruzzese ¢ stato avviato nell’ultimo quinquennio e dai dati ufficiali,
confermati dall'[SS, per l'ultimo biennio disponibile (2015-2016) sono stati inseriti nel Registro
Nazionale 310 nuovi casi di Malattic Rare (tra quelle incluse nell'allegato 7 del D.P.C.M. 12.01.17)
a carico di residenti in Abruzzo, per un totale di 155 casi annui. Nel solo anno 2013, tuttavia, erano
stati registrati 305 nuovi casi, per cui vi ¢ stata negli ultimi anni una diminuzione dei casi inseriti
nel Registro, in conseguenza di alcune problematiche organizzative nel coordinamento tra il
Registro ed i professionisti operanti sul territorio. Un elenco delle patologie pit frequenti tra quelle

registrate é riportato nclla Tabella 1.

| "

La presn in carico
Insieme degli interventi coordinati che danno risposte ai bisogni assistenziali di ogni singola persona, tenuto conto della famiglin ¢ del contesto di
vilu, risposte dinamiche perché variano nel tempo.

*  Elementi per ln presa in earico
La rete di presn in carico ¢ costituita da diversi nodi che devono comunicare ¢ lavorare sinergicamente tra Toro, in particolare i nodi delln rete
SONo: :
= Cenurifpresidi per le persone con malattia mra individuati dalla regione;
- Servizi ospecalieri ¢ territoriali (sanitari, socio sanitari, sociali, educntivi MMG, PLS, ete,) vicini al luogo di vita della personu.

¢ Nietodo diTavoro: coordinnmento
Interno al Centro! Presicio per gli aspetti multidiseiplinari,
- Trail Centro/Presichi ¢ le strutture tervitoriali vicini al lwogo di vita della personn con malactia rara, compresi i PLS ¢ i MMG;
- Nel tepitoria con colleginmenti multiseltorinli (sanitario, sociale, educativo, lavoro, tempo libero).

«  Strumenta
La redazione ¢ Maggiormamento di Piani Terapeutici Assistenziali Individuali Integrati condivisi dall'intert rete, che si redigono attraverso Unita
Valutative Integmte, : g

A
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biennio 2015-16 (fontc. Istituto Superiore di Sﬂmt:\)

Codice Deserizione Nuovi casi
RDGO020 Totale 45
- Deficienza congenita dei fattori della coagulazione 4
- Difetti ereditari della coagulazione 15
- Disordini ereditari trombofilici 25
- Malattia di von Willebrand 1
RF0280 Cheratocono ' 26
RCGI100 Totale 22
- Alterazioni congenite del metabolismo del ferro 2
- Emocromatosi ereditaria 17
- Emocromatosi familiare 3
RF0100 Sclerosi Laterale Amiotrofica 15
RNG090 Sindromi da duplicazione/deficienza cromosomica 13
Altre malattie 179

Nonostante gli sforzi degli operatori, si evidenzia una marcata sottostima dell’incidenza, che rende i
dati a disposizione del 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 nella Regione Abruzzo dovrebbero essere diagnosticati circa 600-650 nuovi casi di
Malattie Rare. Sebbene tali stime siano riferite ad un elenco di patologie precedente al D.P.C.M.
12.01.2017, nel quale non sono pill comprese alcune delle patologie pilt 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 segnalati 0,76 nuovi casi ogni 1000 abitanti), e
considerando la recente aggiunta di alcune patologie che prima non erano incluse nell'elenco delle
Malattie Rare, ci si attende che il numero di nuovi casi che si verificano ogni anno, nella Regione
Abruizo, non sia inferiore a 400-500. L’analisi dei dati rende necessario, quindi, un aggiornamento
¢ potenziamento del Registro Regionale per poter ottenere informazioni piti precise ¢ complete
sull’incidenza di malattia.

In aggiunta agli elementi informativi presenti nel Registro Regionale, e della stima di incidenza, per
poter avere un quadro generale della prevalenza di Malattic Rare nella Regione Abruzzo, ovvero
una stima del numero di pazienti attualmente residenti in Abruzzo, che hanno avuto una diagnosi

certificata di Malattia Rara, sono stati estratti i dati del flusso regionale delle esenzioni ticket. Dalle




analisi, gli abruzzesi che hanno avuto un certificato di esepzione per diagnosi di Malattia Rara
risultano essere, in totale, 5431, che corrisponde ad una prevalenza del 4,16 x1000 (un valore
compatibile con le stime riportate nel PNMR). La distribuzione delle principali patologie per cui ¢

stata concessa un’esenzione alla partecipazione alla spesa ¢ riportata nella Figura 1.

Figura 1. Prevalenza (casi totali) di Malattic Rare in Abruzzo (fonte: database regionale
esenzioni dalla partecipazione alla spesa, dati aggiornati al 30.06.2017).
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In considerazione che nella tecno-struttura della ASR Abruzzo risulta gia attivo il Registro Tumori
Regionale (DCA n. 163/2014), al quale lavorano professionisti in possesso dell’expertise
specialistico, informatico, epidemiologico ¢ statistico, ¢ ove sono gia presenti le infrastrutture
informatiche necessarie, anche ai fini del rispetto della normativa sulla privacy, la Regione Abruzzo
indica, in ottemperanza alla CSR n. 103/2007, la struttura della ASR deputata alla gestione del
Registro Regionale delle Malattie Rare, con modalita organizzative e personale dedicato nei limiti
delle risorse annualmentc assegnatc alla ASR.

Tale indicazione garantird inoltre sinergie nella registrazione dei tumori rari ed un monitoraggio

costante della qualita del dato.
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3. RETE REGIONALE

La revisione della Rete regionale dovra tendere a regime alla individuazione di centri di
competenza® con caratteristiche di  unita funzionali, costituite da una o pid unita
organizzative/operative, in relazione alla prevalenza delle singole malattie o gruppi di malattie ¢
tenendo conto dell’attivitd in termini di casistica significativa delle singole strutture/Presidi e di un
ampio bacino di utenza.
La Rete delle Malattic Rare & costituita dalle strutture e i servizi dei sistemi regionali, che
concorrono, in maniera integrata ¢ ciascuno in relazione alle specifiche competenze e funzioni, a
sviluppare azioni di prevenzione, migliorare gli interventi volti alla diagnosi e al trattamento,
promuovere I’informazione e la formazione e a implementare le azioni di sorveglianza.
Di seguito si richiamano ruoli, funzioni e compiti di tutte le componenti della Rete Malattie Rare
nella Regione Abruzzo.
- La ASR Abruzzo:
a) gestisce il Registro Regionale delle Malattic Rare, interfacciandosi col Registro
Nazionale Malattie Rare (dell’Istituto Superiore di Sanita) e con i registri di altre regioni,
in ottemperanza a quanto previsto dal PNMR 2013-2016;
b) scambia informazioni ¢ documentazione sulle Malattie Rare con gli altri coordinamenti
regionali o interregionali e con gli organismi internazionali competenti;
¢) informa le Associazioni dei malati e dei loro familiari in ordine alle Malattie Rare ed alla
accessibilita delle cure;
d) rappresenta (di norma nella persona del suo Direttore o un suo delegato) la regione ai
tavoli nazionali;
€) coordina con il supporto del Gruppo Tecnico, del Centro di Coordinamento Regionale ¢
dei rappresentanti dei Presidi della rete regionale, I’attivita di elaborazione di specifici
PDTA per le Malattie Rare.

* Loentri di Compelenza sono Unith Tunzionali, costituiti da una o pit unitd arganizzative/operutive, dove si gestisce il Percorsy Diagnostico per
giungere il pitt precocemente possibile all'individuazione della patologia ¢ dove si definisce il Percorso Socio-sanitario Globale Individuale della
personi con malattin i,

I Centri dj Competenza devono mantenere i legami 1ea e azioni poste in atto dai diversi attor coinvolti nell*assistenza comprese le reti ospedaliere ¢
quelle tervitoriali per I'assistenza primoria ¢ iabilitativa, mantehere Ta storia clinica ¢ Pevoluzione sanitarin del makio anche nel passaggio it et
pediatricy e eti ndulta,




- Il Centro di Coordinamento regionale:

—

a)

b)

orienta i cittadini e gli opei‘atori sanitari verso i Presidi regionali e,
fossero, verso i Presidi della Rete Nazionale, Tale funzione ¢ garantita da contatto
telefonico con linee telefoniche dedicate;

certilica la malattia nel caso di patologia rara non curata dai Presidi della Rete Regionale
e, laddove esista gida 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 Malattic
Rare, in collaborazione con I’ASR e la Commissione Regionale ECM. Supporta I’ASR

Abruzzo nella elaborazione dei PDTA regionali.

I Presidi della Rete regionale:

a)

b)

B

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

garantiscono, sotto responsabilita della ASL di appartenenza, idonea dotazione di
strutture di supporto e di servizi complementari, anche mediante il collegamento
funzionale tra le strutture ¢/o i servizi, come & il caso dei centri di Genetica medica, parte
integrante della rete delle Malattie Rare;

formulano la conferma diagnostica;

certificano lo stato di Malattia Rara secondo le norme del D.M. 279/2001 e del D.P.C.M.
12.01.2017, utilizzando 1'allegato modulo di certificazione (Allegato 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 la presa in
carico e la gestione del trattamento;

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

Le Aziende Sanitarie Locali:

a)

b)

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 orari di attivitd e modalita di accesso;
diffondono con disposizione Circolare la modulistica e i criteri di certificazione e di
esenzione;

informano i MMG, i PLS, i Distretti,.i Presidi Ospedalieri ¢-le Associazioni dei Pazienti;




TN

Mo
d) tramite il Distretto, rilasciano [’autorizzazione all’esenzione alla partecipazione,
. . v p p -

forniscono I’informativa sulla privacy ed adquisiscono il consenso al trattamento dei dati
personali;

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

- 1 Medici di Medicina Generale e i Pediatri di Libera Scelta:

a) formulano il sospetto diagnostico;

b) indirizzano il paziente al Presidio della Rete ed interloquiscono coi nodi della rete.
aziendale;

c) 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 AA.SS.LL..

3.1 PRESIDI DELLA RETE REGIONALE

La Regione Abruzzo, con provvedimento regionale del 30 gennaio 2002, nel recepire il
Regolamento approvato con il D.M. n. 279/2001, aveva individuato 6 presidi quali centri inseriti
nella Rete Nazionale per le Malattie Rare. Successivamente la D.G.R. n. 172 del 24/02/2007,
attraverso la previsione di una Rete composta dai Presidi sanitari 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 I'individuazione dei Presidi accreditati. Tale
Rete, nel corso degli anni, ha subito rimaneggiamenti e riorganizzazioni, per cui si rende necessario,
nel rispetto degli indirizzi nazionali, procedere ad una graduale riprogrammazione e pianificazione,
che debba tener conto delle valutazioni inerenti I’attivita delle singole strutture in-termini di
casistiche ed esperienza documentata. Per queste ragioni, la ASR Abruzzo, d’intesa con il
Dipartimento per la Salute ¢ il Welfare, ha avviato cdn le Direzioni Aziendali e con il Gruppo
tecnico regionale, un processo di ricognizione e aggiornamento dei Presidi inclusi o da includere
nella Rete, in linea con i requisiti e le funzioni previsti dal PNMR, come di seguito elencati:

(1) documentata esperienza in attivitd diagnostica o terapeutica specifica per le malattie o per i

gruppi di Malattie Rare;




(2) idonea dotazione Qi strutture di supporto e di servizi complementari, ivi inclusi, per le malattie
che lo richiedono, servizi per l'emergenza ¢ per la diagnostica biochimica ¢ genelicé -
molecolare; _

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

(4) stretta interazione con altri centri esperti ed Associazioni di pazienti, e capacita di operare in
rete a livello nazionale.

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

- come da verbale del 12 settembre 2017, attraverso anche un percorso metodologico condiviso con

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

effettuato 1’adeguamento della Rete regionale e 1’organizzazione proposta ¢ indicata nell’ Allegato

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

gruppo di malattie.

I Presidi ¢ i centri di competenza individuati nell’Allegato 1, alla scadenza di 12 mesi

dall’approvazione del provvedimento regionale, saranno sottoposti a monitoraggio da parte della

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

del Gruppo tecnico regionale, per la verifica della sussistenza dei requisiti richiesti per ’inserimento

nella Rete regionale. La verifica della casistica trattata sara effettuata utilizzando tutti i database
disponibili, con specifico riferimento ai casi trasmessi al Registro Regionale durante i primi 12 mesi
dall'approvazione del provvedimento, secondo le modalitd esplicitate nel paragrafo relativo al
percorso diagnostico assistenziale. Per tale motivo, le Direzioni Sanitarie dei Presidi della Rete sono
tenute a vigilare e ad adottare tutte le misure necessarie al fine di garantire la trasmissione di tutte le
certificazioni effettuate al Regislro Regionale delle Malattiec Rare. Ai fini della verifica della
sussistenza dei requisiti richiesti per I’inserimento nella Rete regionale, ogni UU.QO. inclusa nella

Rete dovra inviare, secondo il cronoprogramma indicato e su specifica richiesta, la Scheda di

Valutazione riportata in Allegato 3, debitamente compilata e comprensiva dell'eventuale

documentazione di supporto, validata dalle rispettive Direzioni Sanitarie Aziendali.

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

valore numerico di valutazione come indicato nel riquadro sottostante.

Requisilo 1: punti 20 Requisito 8: punti 4
Requisito 2: punti 10 Requisito 9: punti 4
Requisito 3: punti 6 Requisito 10: punti 2
Requisito 4: punti 7 Requisito L1: punti 5
Requisito 5: punti 7 Requisito 12: punti 5
Requisito 6; punti'15 - ' - 1 Requisito 13: punti 2°
Requisito 7: punti 10 in caso di presa in carico globale | Requisito 14: punti 3
all'interno del Presidio; punti 5 in' caso di presa in carico per ’
mezzo di una collaborazione esterna
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Previa valutazione tecnica, saranno confermate all'interno della Rete quelle UU.QO.. che otterranno
un pimteggio complessivo ﬁguale o superiore a 70 .punti sui 100 dispom’bfli. .
Ogni Presidio accreditato della Rete, con il centro di riferimento individuato, ¢ tenuto a garantire, in
regime di esenzione dalla partecipazione alla spesa sanitaria, le prestazioni diagnostiche della
Malattia Rara, e qualora I'iter diagnostico richieda prestazioni che possono essere cffettuate in unita
operative non ricomprese tra quelle del Presidio, lo stesso si fa carico di assicurarne I’esecuzione
presso altre strutture del SSN.
Ogni Presidio della Rete, con la responsabilita della Direzione Sanitaria Aziendale della ASL di
appartenenza, deve altresi garantire la trasmissione dei dati al Registro Regionale (anche ai fini del
monitoraggio dei requisiti), e la pitt completa e corretta informazione alle persone con Malattia Rara
e ai loro familiari, ai medici e a 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 malattia 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 attivita e modalita di accesso rivolti alle persone e alle famiglie con problemi per le Malattie
Rare e, qualora non presente, puo attivare uno Sportello dedicato alle Malattie Rare con funzione di
front-office.
Il Presidio della Rete deve dotarsi di un timbro che gli consenta I’immediato riconoscimento. Tale
timbro dovrd essere apposto sulla certificazione di diagnosi di Malattia Rara, sulla scheda per la
prescrizione dei farmaci relativi alla patologia rara e sui piani di trattamento e piani assistenziali
individualizzati (PAI), che devono tenere conto degli specifici bisogni assistenziali identificati in
base alle caratteristiche individuali della persona e percid non definiti unicamente in base al
paradigma standard della malattia.
Per le malattie piti rare e complesse dal punto di vista diagnostico e terapeutico, i Presidi della Rete;
per il tramite della ASL di appartenenza, potranno definire modalitd di relazione e accordi
' interregionali seccondo protocolli condivisi € con le modalitd di coinvolgimento e collaborazione
delle Associazioni dei malati e dei loro familiari. Ove necessario ai fini della diagnosi di Malattia
Rara di origine ereditaria, il presidio della Rete si fa carico anche delle indagini genetiche sui
familiari dell'assistito, in regime di gratuita.
11 Presidio della Rete é tenuto a definire ed adottare protocolli clinici per patologia o per grappo di
'mal.attie sulla base delle migliori evidenze scientifiche disponibili, in collaborazione con altri

Presidi della Rete ¢ centri interregionali (ove individuati), sulla base dei quali il Referente dell'U.0.




che ha preso in carico il paziente redige nella fase di approfondimento diagnostico un Piano di |
Trattamento ¢ tiene ziggiornata la situazione clinica del pazienté, assumendo le infoﬁnazioni
derivanti da indagini diagnostiche eseguite in altra sedc tramite flussi informativi con le altre
strutture o direttamente dall'assistito. Nel Piano di Trattamento devono essere inserite tutte le
informazioni necessarie per l'assistenza al paziente, inclusi, ad esempio ¢ nel caso fosse necessario,
i farmaci da prescrivere, con relative dosi ¢ durata del trattamento, eventuali integratori,
dietoterapici, dispositivi. Inoltre, il Piano di Trattamento potra includere anche eventuali prestazioni
riabilitative ambulatoriali (csenti dalla partecipazione alla spesa, se presenti nell'elenco di cui
all'allegato 4 del DPCM 12.01.2017).

Per specifiche patologie con caratteristiche peculiari, ultrarare o di particolare complessita, oppure
per la gestione di specifiche fasi dell’assistenza, ove non fosse possibile fornire le prestazioni
necessarie nei Presidi della Rete regionale, il responsabile/referente del Presidio della Rete che
prende in carico il paziente lo indirizza verso i centri extra-regionali di riferimento, ad elevata
specializzazione, assicurando il necessario coordinamento, raccordo e collaborando con le
Associazioni dei Malali ¢ con le strutture socio-assistenziali territoriali, favorendone il
coinvolgimento nel percorso diagnostico terapeutico, al fine di permettere al paziente di affrontare
la patologia nel miglior modo possibile, sia dal punto di vista medico che psicologico, sociale e
familiare.

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

la maggior efficacia al minor costo.

3.2 CENTRO DI COORDINAMENTO REGIONALE

II Centro di Coordinamento regionale ha la fondamentale funzione di raccordo operativo e di
collegamento funzionale di tutti i Presidi della Rete regionale, con il fine di garantire la lempestivita
della diagnosi ¢ della conseguente presa in carico dei pazienti interessati secondo criteri di

appropriatezza ¢ nel rispelto della continuita assistenziale.




In tal senso, e per gli scopi suddetti, il Centro di Coordmamento si mterfacma con tutti i Presidi
della Rete regionale e della Rete nazionale, compresi i Centri interr egionali di rlicumento previsti
dall’art. 2 del D.M. 279/2001, ed assicura;
 lo scambio delle informazioni e della expertise all’interno della Rete regionale;
* la promozione ¢ il supporto di specifici protocolli, per gruppi di Malattie Rare e/o per
singole Malattie Rare, inerenti la presa in carico ¢ la gestione del trattamento dei pazienti;
° la condivisione dei suddetti protocolli tra i Presidi della Rete regionale, e tra questi ed i
Centri extra regionali di riferimento, compresi nella Rete nazionale, il cui 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 ed organizzazione della
formazione in materia di Malattie Rare, proponendo di volta in volta gli specifici ambiti finalizzati
al concreto svolgimento dei corsi e degli incontri formativi da parte delle Direzioni delle
AA.SS.LL. e/o dei Presidi coinvolti.
Infine, il Centro di Coordinamento su richiesta offre la consulenza cd il supporto:
© ai pazienti e loro familiari che spontaneamente vi si rivolgano in prima istanza, anche al fine
di indirizzare ad uno o pili Presidi della Rete ritenuti idonei alla presa in carico, sulla base
delle informazioni al momento disponibili;
e ai medici del SSN, (MMG, PLS, medici specialisti), anche al fine fornire suggerimenti circa
una pit approfondita valutazione dei casi clinici segnalati;
¢ ai Responsabili dei Presidi della Rete, anche al fine di supportarli nei contatti con altri Centri
della Rete Nazionale /o nella applicazione dei protocolli clinici per la gestione dei pazienti
in carico, anche con riguardo alla condivisione delle corrette modalita di erogazione dei
Presidi di assistenza integrativa valutati appropriati e necessari ai casi concreti:
° ai cittadini ¢ alle Associazioni dei malati e dei loro familiari, per qualsivoglia specifica

informazione.

In ultimo, il Cenﬁo di Coordinamento dovra svolgere attivita di certificazione per quelle Malattie
Rare per le quali non € stato possibile individuare una struttura di riferimento a livello regionale e
dovra validare le diagnosi provenienti da altro Presidio della Rete Nazionale, rilasciando idonea
certificazione (Allegato 2).

Per tutto quanto sopra, il Centro di.Coordinamento-deve assicurare la presenza.di una struttura
autonoma, in grado di supportare Dattivitd di raccolta ¢ di smistamento delle richieste, con

personale ¢ lince telefoniche dedicate.
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Per l'identificazione del Centro di Coordinamento regionale, la ASR Abruzzo ha ﬁcﬁ&ﬁ:ﬁfe ASL
rcgiénali di presentare pro.posta di candidatura da individuare tra le U.11it£1.OfJe1'ativc dei Présidi
ricomprese nella Rete regionale (elenco Allegato 1). All'esito della ricognizione ¢ pervenuta
esclusivamente dalla azienda sanitaria di Pescara la proposta di identificazione, quale Centro di
Coordinamento regionale delle Malattie Rare, della UOC di Pediatria di Pescara, in considerazione
dell'elevato afflusso di pazienti, della complessita e varieta della casistica afferente, della dotazione
di proprio locale, con linea telefonica dedicata, orario di sportello al pubblico e gestito da due unita
mediche e una unitd di segreteria per le attivita di raccordo con le strutture aziendali ed
extraziendali. Il Gruppo tecnico di lavoro, giusta delibera ASR n. 65/2017, valutato il possesso dei
requisiti identifica quale Centro di Coordinamento regionale delle Malattie Rare, la UOC di
Pediatria dell'Ospedale "Santo Spirito" di Pescara. Tale Centro € individuato in via transitoria, e
sara sottoposto a successivo monitoraggio ed eventuale conferma, da parte del Gruppo tecnico di
lavoro regionale, alla decorrenza di 12 mesi dall’approvazione del provvedimento regionale. A tal
fine, sono individuati i seguenti indicatori:

¢ percentuale di certificazioni dei Centri extra-regionali della Rete Nazionale delle Malattie

Rare validate dal Centro di Coordinamento: almeno 95%;

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

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

e organizzazione di eventi formativi sulle Malattie Rare: almeno 1/anno;

o attivitd di consulenza a pazienti e loro familiari, medici del SSN e responsabili dei Presidi

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

al Centro di Coordinamento: almeno 95%.

4. PERCORSO DIAGNOSTICO ASSISTENZIALE

In conformitd alle indicazioni del PNMR (sezione 2.4), nel caso in cui sussista un sospetto
diagnostico di una Malattia Rara inclusa nell'allegato 7 del D.P.C.M. 12.01.2017, da parte 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 ritiene
appartenga la patologia sospetlata, mediante prescrizione su riceltario SSR riportante la dicitura

“prima visita specialistica presso il Centro.....”, con la diagnosi specificata di “sospetto di malattia




rara .....

specialista del Presxdlo di Rete Regwnale per la prescnzlonc su ricettario SSR di tutte le prestazioni
finalizzate alla diagnosi, e delle indagini genctiche sui familiari dell'assistito, qualora necessarie, ai
fini della diagnosi di Malattia Rara di origine ereditaria (secondo le modalitd individuate
dall’allegato 12 del Decreto del Ministero dell’Economia e delle Finanze del 17/03/2008 e dalla
DGR 178 dell’11.03.2011).

Una volta ottenuta conferma di diagnosi di Malattia Rara, inclusa nell’elenco riportato nell’allegato
7 del D.P,C.M. del 12.01.2017, il Responsabile del Presidio della Rete, individuato dalla ASL di
appartenenza, cui si & rivolto il paziente, deve redigere, entro dicci giorni, la certificazione di
Malattia Rara (Allegato 2), sulla base della quale il Distretto della ASL di residenza dell'assistito
rilascerd, nei successivi 10 giorni, la tessera di esenzione riportante 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 I’arco della vita, tranne che per le Malattie Rare riportate nella tabella

sottostante.

Tabella 2. Validita attestato di esenzione per specifiche patologie.

Malattia Rara Validitd dell’attestato di esenzione

RB0010 Wilms, tumore di 5 anni (rinnovabile)

RB0020 Retinoblastoma 5 anni (rinnovabile)

RCO0040 Puberta precoce idiopatica 5 anni (rinnovabile)

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

le forme persistenti

Qualora la patologia sospettata non possa essere riferita a nessuno dei Presidi della Rete Regionale
indicati nell’Allegato 1, il medico del SSN, dipendente o convenzionato, pud inviare il paziente
direttamente ad un Presidio extra-regionale accreditato della Rete nazionale, oppure al Centro di
Coordinamento regionale 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 “sospetto di malattia rara .....” e con codice di esenzione R99 e classe di priorita B, Il
Centro di Coordinamento provvedera ad orientare il paziente verso un Presidio della Rete Nazionale
pit idoneo alla chagnosx della patologia sospeltalﬂ

Il responsabile dell’U.0. del Presidio della Rete provvede a uldsuam il certificato di Malama Rara
al paziente e a trasmettere il modello di cerlificazione al Registro Regionale delle Malattic Rare,

entro dieci giorni dalla conferma diagnostica. [I modello di certificazione dovra esscre trasmesso
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per via telematica, secondo modalita specifiche che verranno comunicate alle Direzioni 'S-an'itarie
Aziendali da parte di ASR Abruzzo. La ASR Abruzzo provvederd all’inserimento dei dati ricevuti
nel Registro Regionale delle Malattic Rare ed all’invio degli stessi all’Istituto Superiore di Sanita
(Registro Nazionale delle Malattie Rare), anche con finalita, mediante una continua sorveglianza, di
migliorarc I'efficacia della programmazione regionale ¢ nazionale degli interventi volti alla tutela
degli assistiti.

Nel caso in cui la diagnosi di Malattia Rara sia effettuata da personale specializzato di un Presidio
extra-regionale della Rete Nazionale delle Malattie Rare, il Centro di Coordinamento regionale
valida la diagnosi di malattia rara e relativa certificazione sulla base della documentazione prodotta,
con eventuale presa in carico del paziente o invio dello stesso ad un Presidio extra-regionale della
Rete Nazionale.

Il Distretto della ASL di residenza dell'assistito rilascerd, nei successivi 10 giorni, la tessera di
esenzione, riportante il codice identificativo della malattia o del gruppo di malattie cui afferisce 1a
Malattia Rara. Al momento del rilascio della tcssera di esenzione, il Distretto della ASL deve
fornire all'assistito informativa ai sensi del DLgs n. 196 del 30 giugno 2003 e s.m.i., acquisendo
consenso scritto del paziente o del suo legale rappresentante al trattamento dei dati, da parte di
soggetti pubblici e privati accreditati erogatori di prestazioni, in relazione alla prescrizione ed
erogazione delle prestazioni sanitaric in regime di esenzione. Al fine di evitare la incongrua
ripetizione degli accessi alle strutture distrettuali, il Distretto Sanitario dovra definire con idonea
informativa procedure di riconoscimento del diritto di esenzione, in modo da limitare ogni possibile
disagio al cittadino.

Il percorso diagnostico-assistenziale del paziente con sospetto di malattia rara & stato riassunto

schematicamente nella flow-chart riportata in Figura 2,
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5. FARMACI, INTEGRATORI, DIETOTERAPICI E DISPOSITIVI MEDICI

Ai pazienti affetti da Malattia Rara possono essere prescritti: farmaci, integratori, dictoterapici e

dispositivi medici.

Farmaci

L'impiego di medicinali al di fuori delle indicazioni terapeutiche & disciplinato a livello nazionale

da specifiche disposizioni: 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 (Finanziaria 2007); L. n. 244 del 24/12/2007 (Finanziaria 2008).

[1 D.M. 18/05/2001 n. 279 recante “Regolamento di istituzione della Rete Nazionalc delle Malattie

Rare e di esenzione dalla partecipazione del costo delle relative prestazioni sanitarie” prevede

all’art. 6 comma 1 che 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 malattia 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 della

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

farmaci specifici, anche mediante la fornitura 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 e farmaceutica, le quali

sono regolamentate da altre norme specifiche.

Il Gruppo tecnico regionale, istituito con delibera ASR n. 65/2017, fermo restando il rispetto della

normativa vigente per il trattamento dei pazienti con medicinali al di fuori delle indicazioni

autorizzate, ritiene necessario definire modalitd prescrittive € percorsi omogenei sul territorio

regionale, per assicurare P’accesso alle migliori cure disponibili, evitando che i pazienti siano

esposti a rischi a fronte di un beneficio incerto.

Pertanto, la regolamentazione dell’impiego di farmaci, integratori, dispositivi, in caso di assenza di

valida alternativa terapeutica, deve avere le seguenti finalita:

¢ favorire procedure ¢ percorsi omogenei all’interno della Regione, evitando di dover intervenire
in modo frammentario per ogni singolo caso a livello regionale;

e parantire senza oneri a carico dei pazienti I’accesso alle terapic pill appropriate e aggiornate alle
conoscenze pit avanzate, purché supportate da evidenze scientifiche solide e documentabili;

e evitare un usp indiscriminato dell’uso per le evidenti ricadute sulla spesa a carico del SSR.
I
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medicinale dovr esscre effettuata esclusivamente dal Presidio’ acereditato della Rete regionale, che

Per i pazienti affetti da Malattia Rara la richiesta di autorizzazione dll l‘mp}e

ha la presa in carico del paziente. I responsabili delle Unita Operative, appartenenti ai .suddcltl
Presidi, provvedono a presentare richiesta alla UO di Farmacia ospedaliera della struttura stessa.
Nella richiesta, presentata con il modulo secondo lo schema dell’Allegato 4 dovra essere indicata la
sussistenza dei seguenti requisiti:

e assenza di valida alternativa terapeutica;

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

e impiego conforme a pubblicazioni scientifiche accreditate in campo inlernazionale e
disponibilita di dati di sperimentazioni cliniche di fase seconda, idonei a formulare un parere
favorevole sull’efficacia ¢ la tollerabilita del medicinale richiesto;

e consenso informato del paziente ovvero dell’esercente la potesta genitoriale in caso del minore
o del tutore in caso di paziente interdetto o inabilitato;

* assunzione di responsabilita da parte del medico prescrittore;

e regime di erogazione (ricovero ordinario, day hospital, prestazione ambulatoriale, domiciliare).

La UO di Farmacia, per quanto di competenza, convalida, al massimo entro 10 giorni, 1 requisiti
necessari per I’erogazione del farmaco off-label a carico del SSR e inoltra la richiesta corredata dal
parere, favorevole o meno, alla Direzione Sanitaria, che provvede, entro 5 giorni dal ricevimento
della documentazione, a comunicare il parere all’Unita Operativa richiedente e, per conoscenza alla
farmacia della struttura, che eroghera il trattamento.

Potranno essere prescritti a favore di pazienti affetti da malattie rare anche medicinali appartenenti
alla 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’Allegato 4. Per casi di natura dubbia o che necessitino di ulteriori
approfondimenti, il Centro di Coordinamento della Rete Regionale per le Malattie Rare potra
fornire supporto scientifico ai Presidi accreditati, per una valutazione conclusiva, con correlato
parere,

L’erogazione di farmaci di fascia C o per indicazioni off-label in regime di ricovero o day-hospital
rimane a carico della azienda sanitaria che genera la prescrizione. Per quanto riguarda invece i
trattamenti che possono essere effettuati in regime ambulatoriale o al domicilio del paziente, nel
caso in cui I’accesso al Centro prescr ittore avvenga mcluslvamentc per il ritiro del farmaco,

I’ cmgcmone sard effettuata a carico clella ASL di ncsxdcnm del panentc /\nchc in questo caso il




medico prescrittorc ¢ responsabile a tutti gli effetti del trattamento e dovra garantire un
' monitoraggio del paziente, per quanto concerne efficacia e tollerabilita del trattamento stesso.

Relativamente ai pazienti extra-regionali, la prescrizione di farmaci di fascia C o per indicazioni
off-label, in regime ambulatoriale o per uso al domicilio, potra essere cffettuata solo previo nulla
osta della Azienda territoriale di residenza del paziente, che si fard carico dei relativi oneri

economici o della dispensazione del farmaco.

Galenici magistrali

Le preparazioni galeniche magistrali, da allestire nei casi in cui non siano disponibili in commercio
i medicinali con composizione, formulazione o dosaggio richiesti; possono essere prescritte (a
carico del SSR e secondo lo schema dell’Allegato 4) qualora i Presidi accreditati certifichino
I’indispensabilita, ’insostituibilita ¢ che in assenza delle quali ci potrebbe essere un aggravamento
dello stato di malattia o pericolo di vita del paziente. Per casi di natura dubbia o che necessitino di
ulteriori approfondimenti, il Centro di Coordinamento della Rete Regionale per le Malattie Rare
potra fornire supporto scientifico ai Presidi accreditati, per una valutazione conclusiva, con

correlato parere.

Integratori

Per effetto dell’articolo 10 del D.Lgs. 21 maggio 2004 n. 169, gli integratori prescrivibili sono
inseriti nel Registro Nazionale Integratori, che il Ministero della Salute pubblica e aggioma
periodicamente’, Gli stessi sono a totale carico del cittadino, fatto salvi i casi per i quali lo
Specialista della Rete certifichi 1'indispensabilita e I’insostituibilita e che in assenza il paziente sia a

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

Dictoterapici

Ai sensi dell’art. 14 comma | del D.P.C.M. del 12.01.2017 e dell’art 1 comma 1 del D.M. del
17.05.2016, il SSN garantisce I’erogazione gratuita di alimenti a fini medici speciali alle persone
affette da malattie metaboliche congenite, Presso la Dirczione Generale per I’lgiene, la sicurezza

degli alimenti e la nutrizione del Ministero della Salute ¢ istituito il Registro nazionale dei prodotti

1 prodotli caratterizzali dalla presenza di PEA, gid classilicati come Alimenti a fini medici spegiali (AFMS) a livello
nazionale, sono stati rivalutali per accertarne 'cffettiva rispondenza alla definizione normativa della Direttiva 99/21.
“Tali prodotti non rispondono alla definizione della predetta direttiva ¢ P'unico inquadramento possibile, nel campo
alimentare, ¢ quello degli integratori,
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destinati ad un allmentazlone particolare, ai sensx dell'art.7 del DM 8 gmg_,no 2001 {come modmcato

dal D.M. 17.05. 2016)

I prodotti dietetici per le persone affette da malattie metaboliche congenite sono distinti in: .

a) “alimenti speciali” costituiti principalmente da miscele di amminoacidi, da altri alimenti 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 determinata sia da esigenze dietetiche che da

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

[1 Gruppo tecnico regionale ritiene necessario uniformare in ambito regionale i percorsi per la
prescrizione e la dispensazione degli alimenti sopra richiamati. Ritiene altresi necessario distinguere
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 trattamento.

A. Alimenti speciali

Gli alimenti speciali possono rappresentare I’unica fonte di assunzione di taluni nutrienti e
includono:

e e miscele di amminoacidi;

e i dietetici con formulazione nutrizionale particolare.

Sono prescrivibili e dispensabili a carico del SSR 1 soli prodotti inseriti nel Registro Nazionale degli
Alimenti pubblicato sul sito internet del Ministero della Salute. La loro prescrizione deve essere
effettuata solo dai Presidi autorizzati dalla Rete regionale, in base a criteri di appropriatezza
prescrittiva, secondo una rigorosa posologia medica, che tenga conto delle diverse esigenze in
relazione all’etd e alla severita della patologia ed alla particolare condizione clinica. Gli alimenti
speciali sono erogabili in via diretta dalle strutture della Azienda Sanitaria di residenza

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

B. Alimenti ipo/aproteici
Gli alimenti ipo/aproteici (pane, pasta, farina, ctc.) sono assunti dai pazienti con malattia metabolica
ereditaria in sostituzione dei corrispondenti alimenti di impiego comune. Lo specialista del Presidio

accreditato della Rete regionale individua nel Piano di Trattamento il fabbisogno mensile del
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paziente relativamente ad ogni tipologia di ahmento Gli alimenti 1po/aprotelu inseriti nel Reyst:o
Nazionale degli alnnentl possono esserc dispensati attxavmso le farmacie aziendali o
convenzionate, mediante I'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 D.G.R. 26 settembre 2017 n. 521, nel recepire "allegato 5 al D.P.C.M. del 12 gennaio 2017, ha
fornito le seguenti indicazioni:

a. dispositivi previsti nell’Elenco 1 dell’Allegato 5 al D.P.C.M. 12 gennaio 2017: fino
all’entrata in vigore del decreto ministeriale che definird le nuove tariffe, le Aziende
UU.SS.LL. garantiranno |’erogazione di dispositivi e prestazioni (con relative tariffc)
contenuti nell’Elenco 1 allegato al D.M. 27 agosto 1999, n. 332;

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

La D.G.R. 26 settembre 2017 n. 521 ha, altresi, rinviato a successivi atti regionali:

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

b. I’adozione di disposizioni in materia di assistenza integrativa, secondo quanto previsto dagli

. artt. 10, 11, 12, 13, 14, D.P.C.M. 12 gennaio 2017 e relativi allegati.

In ottemperanza a quanto previsto dall'articolo 4 dell’Allegato 12 al D.P.C.M. 12 gennaio 2017,
nelle more del completamento delle procedure di accreditamento degli erogatori delle protesi ed
ausili su misura di cui all’elenco 1, per I’erogazione dei dispositivi ¢ delle prestazioni di cui al citato
elenco, I"assistito esercita la libera scelta tra i soggetti gia autorizzati per 1’erogazione dei djspositivi
su 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 fra i soggetti autorizzati
all’immissione in cbmmcrcio, alla distribuzione o alla vendita ai sensi della normativa vigente, che
dispongano del professionista abilitato all’esercizio della specifica professione o arte sanitaria
ausiliaria, operante in nome ¢ per conto del fornitore mediante un rapporto di dipendenza o
professionale.

Nell’ambito delle prime indicazioni fornite dal Ministero della Salute con la nota prot. DGPROGS
0035643-P_06/11/2017, sono state analiticamente evidenziate le seg,uenll modifiche agli clcnchl

clclle protesi, ortesi ed mmh tecnologici ex D, M n. 332/1999, for ncndo. al uonlcmpo alcune chiare
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indicazioni operative a carattere transitorio. In sede di prima dppllcazmnc si ritiene opportfmo

dderire interamente a tali mdxcazxom che di seguito, si riportano:

e gli elenchi hanno assunto una denominazione leggermente diversa:

o I’Elenco 1 dell’Allegato 5 contiene solo ausili effettivamente fabbricati o allestiti “su
misura” per essere destinati ad un determinato paziente e remunerati a tariffa
predefinita; contiene, inoltre, gli aggiuntivi e le riparazioni prescrivibili dal medico.

o L’Elenco 2 contiene dispositivi di fabbricazione industriale o “di serie” da acquistare
mediante procedure pubbliche e si articola in:

= un Sottoelenco 2A (contenente i dispositivi che devono essere consegnati e
“messi in uso” da tecnici abilitati, sia che abbiano bisogno di “adattamenti o
personalizzazioni”, sia che siano perfettamente rispondenti alle esigenze
degli assistiti nella configurazione standard);

* un Sottoelenco 2B (contenente i dispositivi pronti per 1’uso), per i quali
dovranno semplicemente essere assicurate “le istruzioni necessarie per il
corretto utilizzo del dispositivo” e che saranno consegnati ai pazienti come
previsto dai capitolati di gara.

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

e 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 carrozzina super leggera,
bariatrica, per assistiti affetti da distonie, i supporti posturali e gli apparecchi 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 centralizzata) dei suddetti
dispositivi, utilizzando le diverse possibilitd offerte dalla vigente normativa in materia di
appalti e tenendo presente che i soggetti aggiudicatari delle procedure pubbliche dovranno
garantire, oltre alla fornitura degli ausili, anche le prestazioni di modifica e
personalizzazione degli ausili stessi, che si manifestino eventualmente necessaric per
soddisfare particolari esigenze degli assistiti. A tal proposito, si richiama quanto previsto
dall’art. 30-bis, D.L. 24 aprile 2017, n. 50, converlito nella Legge 21 giugno 2017 n. 96,
virtt del quale, qualora la Commissione Nazionale LEA (Iovessc verificare, a chsl¢1n7a di
sedici mesi dall’entrata in vngoxc di tale decreto leg;,c che lc, procedure pubbhchc attivate

dalle Aziende UU.SS.LL. non siano in grado di garantire adeguatamente la




al Ministro_della Salute il trasferimento’ di tali ausili nell’Elehico | remunerato a tariffa

predefinita.

e L'arl, 64 D.P.C.M. 12 gennaio 2017 stabilisce che I’Elenco | dell’Allegato 5 (Dispositivi su
misura) entra in vigore dalla data di entrata in vigore del decreto ministeriale che fissa le
tariffe dei medesimi dispositivi. Ne consegue che, fino a quella data, resta in vigore I’'Elenco
I allegato al D.M. n. 332/1999 ¢ le Aziende UU.SS.LL. sono tenute ad erogare anche gli
ausili che sono stati esclusi 0, comunque, che non sono ricompresi nel “nuovo” Elenco 1. Ad
esempio, si fa riferimento alle “calzature ortopediche di serie” (codici 06.33.03 da .003 a
.081) e ai “plantari ortopedici predisposti” (codici 06.12.03 da .003 a 021).

o Lallegato 12 al D.P.CM. 12 gennaio 2017, nel definire le modalita di crogazione
dell’assistenza protesica ¢ dei dispositivi protesici monouso demanda alle Regioni il
compito di fissare il “tempo massimo per la conclusione della procedura (di autorizzazione)
da parte della Azienda Sanitaria” alla fornitura dei dispositivi protesici ¢ monouso. Questa
previsione sostituisce quella contenuta nel D.M. n. 332/1999, che, in caso di prima fornitura,
fissava un termine massimo di venti giorni per la pronuncia della Azienda U.S.L. e
affermava che, trascorso tale termine, ’autorizzazione si intendeva concessa.

In sede di prima applicazione di tale norma, si ritiene prudente prevedere un termine
massimo di venti giorni per I’autorizzazione per la prima fornitura, sottolineando che
decorso tale termine, non ¢ prevista la maturazione di alcun silenzio assenso, dovendo
’Azienda U.S.L. emanare necessariamente una determinazione cspressa nel suddetto
termine,
I dispositivi medici non inclusi negli allegati 2, 3 e 5 del D.P.C.M. 12 gennaio 2017, se ricompresi
nel sistema "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 1o schema dell’ Allegato 4)
qualora i Presidi accreditati ne certifichino ’indispensabilita e ’insostituibilita. Per casi di natura
dubbia o che necessitino di ulteriori approfondimenti, il Centro di Coordinamento della Rete
Regionale per le Malattie Rarc potrd fornire supporto scientifico ai Presidi accreditati, per una

valutazione conclusiva, con correlato parcre.




SCREENING NEONATALE ESTESO

Diagnosi precoce di malattic metaboliche ereditarie

Riferimento normativo nazionale ¢ regionale

In [talia, I’articolo 6 della legge quadro 5 febbraio 1992, n. 104, ha introdotto lo screening neonatale
obbligatorio per tre malattie: ipotiroidismo congenito, fibrosi cistica e fenilchetonuria. La Legge
147 del 27 dicembre 2013 prevede in via sperimentale di effettuare lo screening neonatale per la
diagnosi precoce di patologie metaboliche ereditarie per la cui terapia, farmacologica o dietetica,
esistano evidenze scientifiche di efficacia terapeutica o per le quali vi siano evidenze scientifiche
che una diagnosi precoce in etd neonatale, comporti un vantaggio in termini di accesso a terapie in
avanzato stato di sperimentazione, anche di tipo dietetico.

La Legge 19 agosto 2016 n. 167, al fine di garantire la prevenzione e la cura delle malattie
metaboliche ereditarie, prevede I’inserimento nei LEA degli screening neonatali estesi (SNE), e
stabilisce |’entrata in vigore con ’approvazione dei nuovi LEA.

Il Decreto Ministeriale 13 ottobre 2016 approva I'elenco delle patologie da sottoporre a SNE,
definisce le modalita di raccolta e invio campioni e 1’organizzazione del sistema di screening a
livello regionale o interregionale, a garanzia dell’intero percorso dello screening neonatale con
coordinamento regionale dell’intero sistema e ne prevede ’effettuazione, anche in via sperimentale,
sino a concorrenza delle risorse finanziarie disponibili.

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

Nella Regione Abruzzo & attivo, dal 1992, lo screening neonatale per I’Ipotiroidismo Congenito e la
Fenilchetonuria. L’attivita 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 ¢ neonatale”.

Ai sensi dell’ art. 2 L.R. 102/97, previa apposita convenzione, il Servizio ¢ affidato alla
Endocrinologia dell’Universita “G. d’Annunzio” di Chieti-Pescara. Il Laboratorio della Sezione di
Endocrinologia del Dipartimento di Medicina e Scienze dell’invecchiamento, nel ruolo di “Centro
Unico di Riferimento Rggionale” per le attivitd di screening nconatale, riceve, da luglio 1994 a

tutt’oggi, i campioni di sangue (uésorbilo su carla da filtro) di tutti i neonati della Regione ed esegue




esami diagnostici di screening del Ipotiroidismo Congenito (dosaggio di TSH) e della
.Fenilchétonuriu (dosaégio della fenilalanina). ' ' '
Con DCA 119 del 10 dicembre 2015, la Fibrosi Cistica ¢ stata inserita tra le patologic da sottoporre
a screening neonatale e tale analisi ¢ stata affidata al “Centro Regionale di Screening” instituito
presso la Cattedra di Endocrinologia dell’Universita di Chieti-Pescara.

Con DGR n. 250 del 9 maggio 2017, ¢ stato approvato il protocollo d’intesa Regione-Universita
che, all’art. 1, indica tra I’altro che la Scuola di Medicina e Scienze della Salute (per I’Universita di
Chieti) concorra al raggiungimento degli obiettivi della programmazione socio-sanitaria-regionale

con le attivita assistenziali svolte per il Servizio Sanitario Regionale.

Obiettivi specifici

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

Il D.M. del 13 ottobre 2016 nella premessa del dispositivo raccomanda che le Regioni stipulino
accordi per ottimizzare 1’utilizzo delle risorse ¢ delle competenze disponibili nei laboratori e nei
centri gia operativi per le malattie metaboliche ereditarie, anche in relazione al numero dei nati e
alla popolazione residente.

Inoltre, in linea con le indicazioni ministeriali ¢ sulla base degli attuali standard di riferimento
nazionali e internazionali, la raccolta dello spot ematico per lo screening neonatale, sia obbligatorio
che esteso, deve avvenire fra le 48 e le 72 ore di vita del neconato, anche nelle situazioni di parto a
domicilio. In considerazione della importanza dell'invio tempestivo dei campioni dai punti nascita
ai laboratori per lo screening neonatale e della necessitd di ottimizzare 'utilizzo delle risorse
disponibili, si ritiene necessario che, nel rispetto degli standard qualitativi raccomandati, lo spot
ematico raccolto ai fini dello screening neonatale obbligatorio delle patologie previste dal D.P.C.M.
9 luglio 1999 sia utilizzato anche per l'effettuazione dello SNE.

Conseguentemente, il dosaggio per lo SNE viene effettuato a partire dallo stesso cartoncino su cui ¢
stato raccolto il sangue prelevato dal tallone del neonato, analogamente a quanto gia avviene per lo

screening neonatale di ipotiroidismo congenito, fibrosi cistica e fenilchetonuria,

Le malattie oggetto di SNE ;
Le malattie metaboliche ereditarie sottoposte a SNE, in oltemperanza al D.M. del 13 ottobre 2016,

sono riportate nella sottostante Tabella 3.




Tabella 3. Malattic metaboliche creditarie oggetto di screening neonatale,

° Denominazione | Codice di [
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. =] v =% o L .
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8 = = S (DPCM 12.1.17 | 12.1.17 =E
i A7) AllL7)
Fenilchetonuria KU 261600 Phe
Iperfenilalaninemia benigna HPA 261600 Phe
Deficit della biosintesi del cofattore biopterina B('l‘;s")T 261640 % 5 Phe
o
Deficit della rigcnc;uzionu del cofattore bioptering B!l {%ZT] 261630 '§ g Phe
Tirosinemia tipo | TYR 1 276700 v E SUAC
‘Tirosinemin tipo 11 TYR I 276600 E = Tyr
Malattia delle urine & seiroppo d'acero MSUD | 248600 -§" o
=
Omocistinuria (diletlo di CBS) HCY 236200 e Mel ala
Omogistinuria (difelto severo di MTHFR) MTHFR 236250 E- Met bassn
Acidemia glutarica tipo | GA | 231670 3 C5-DC
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¥ Legenda della nomenclatura dei mareatori primari:

Arg= Argining

Asn= Acido argininosuceinico

Cit= Citnulling

Met= Metionina

Orn= Omitinn

Phe= Fenilalanina

SUAC= Succinilacetone

Tyre Tirosing

Val= Valina

Xlen= Leucinw/isoleucina/alloisoleucing

Acile in
C0= Carnitina libera
C3= Acileamitina (3 atomi di carbonio) satura
C3-DC= Acilearnitinn (3 atomi di carbonia) dicarbossilica
Cd= Acileamiting (4 atomi di carbonio) situra
C4-OH= Acilcamitina (4 atomi di carbonio) saturn idrossilata
C5= Acilcamiting (5 atomi di carbonio) satura
Ca:1= Acilcamitina (5 atomi di carbonio) monoinsatum
C5DC= Acilcamitina (5 atomi di carbonio) discarbossilica
C5-0l= Acilcamitina (5 atomi di carbonio) satura idrossilata
C6= Acilcamitinn (6 atomi di carbonio) satura
C6-DC= Acilcarnitinn (6 atomi di carbonio) dicarbossilica
C8= Acilcamitina (8 nlomi di carbonio) satur
C10= Acilcarnitina (10 atomi di eatbonio) satura
CI0:1= Acileamitina (10 atomi di carbonio) monoinsaturn
C14= Acilcarnitina (14 atomi di carbonio) satura
C14:1= Acilcamitina (14 stomi di carbonio) monoinsatura
C14:2= Acileamitina (14 atomi di carbonio) di-insatura
C16= Acilcarnitina (16 atomi di carbonio) saturn
C16-OH= Acilearnitina (16 stomi di carbonio) satun idrossilata
C16:1= Acilcamitina (16 atomi di carbonio) monoinsatura
C16:1-OH= Acileamitina (16 atomi di carbonio) monoinsatura idrossilata
CI8= Acilearnitina (18 atomi di carbonio) sntura
CI18-01= Acilcamitina (18 atomi di carbonio) saturi idrossilata
C18:1= Acilcamiting (18 atomi di carbonio) monoinsatum
C18:1-OH= Acilearitina (18 atomi di carbonio) monoinsatum idrossitata
C18:2= Acilcamitina (18 ntomi dli carbonio) di-insatura

Ai sensi dell’art. 1, comma 2, del D.M. del 13 ottobre 2016, il panel delle patologie sopra elencate &
sottoposto a revisione periodica, almeno triennale, in relazione all’evoluzione nel tempo delle

evidenze scientifiche in campo diagnostico-terapeutico.

Articolazione Organizzativa

Il sistema di screening nconatale & un'organizzazione regionale o interregionale a carattere
multidisciplinare deputata a garantire I’intero percorso dello screening neonatale dal test di
screening, alla conferma diagnostica, alla presa in carico ¢ al trattamento del neonato, con un
coordinamento regionale dell’intero sistema di screening neonatale.

In oltemperanza all’arl. 4 del D.M. del 13 ottobre 2016, la Regione, nell’ambito della propria
autonomia e tenuto conto di quanto gia implementato in tale ambito, pud decidere di avvalersi di un |

unico laboratorio di screening neonalale per lo sereening delle patologie oggetto dello SNE e per le
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altre patologie oggetto di screening obbligatorio, quali 1’Ipotiroidismo Cpngéﬁfféé la Fibrosi
Cistica. ' ' ' .

Sino ad oggi lo SNE & stato prerogativa solo di alcune realta territoriali del nostro Paese, che hanno
avviato specifici programmi o progetti pilota attraverso propri atti deliberativi e proprie risorse
cconomiche; il perdurare di tale situazione potrebbe creare evidenti disuguaglianze nelle
opportunita di salute offerte dalla nostra Regione ai nuovi nati. Secondo gli studi epidemiologici, un
neonato ogni 2000 ¢ affetto da una malattia metabolica ereditaria trattabile e dunque I’estensione
dello screening neonatale in Abruzzo portera alla prevenzione della disabilita per almeno 5 neonati

ogni anno,

Punti Nascita

Lo SNE viene eseguito obbligatoriamente sui nati a seguito di parti effettuati nelle strutture
ospedaliere o a domicilio, utilizzando il campione ematico essiccato su carta bibula, di seguito
indicato come spot ematico. Lo SNE interessera tutti i punti nascita della regione Abruzzo,
individuati attualmente con DCA 10/2015 a seguito della riorganizzazione 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 5 bis.

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

restando il rispetto della normativa sui dati sensibili,

Informativa per i genitori

Si evidenzia che la L. 167/2016 rende obbligatorio lo SNE per tutti i nuovi nati, pértanto, non &
necessario acquisire il consenso informato, mentre deve essere comunque garantita I’informativa,
anche nelle lingue maggiormente diffuse nel territorio (Allegati 5 e 5 bis).

L'informativa, in un linguaggio facilmente comprensibile, deve precisare sinteticamente e in modo
colloquiale quali sono gli scopi e le modalitd dello SNE; le specifiche finalita perseguite (cura e,.
qualora lo SNE dia esito positivo, consulenza genetica); le médalilz‘) di effettuazione del test ¢ le

malattie testate; i risultati conseguibili, ivi comprese eventuali notizie inattese conosciute per effetto
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della diagnostica differenzialc delle malattie oggetto di screeumg comprese nell'l Tabell¥ 3 del
presente (locumento le modalita ¢ i tempi di conservazione dei campioni; l'ambito di
comunicazione dei dati, specie con riferimento ai laboratori di screening neonatale, ai centri clinici
di riferimento e al Registro Nazionale delle Malattie Rare, al quale i dati sono comunicati tramite i

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

Raccolta del prelievo ematico del neonato
Lo spot ematico & raccolto fra le 48 e le 72 ore di vita del neonato:
e In caso di parto presso un punto nascita, dal personale del punto stesso, specificatamente
formato;
° In caso di parto a domicilio, dal professionista che ha assistito al parto, che provvede
all'immediata consegna dello spot ematico al punto nascita di riferimento.
Lo spot ematico € prelevato su tutti i nati vivi, compresi i nati vivi con successivo exitus entro le 48-
72 ore di vita per i quali il prelievo & effettuato "peri-mortem"; tale evento ¢ comunicato al
laboratorio di screening neonatale e al Centro clinico, per la successiva consulenza genetica da

fornire ai genitori in caso di positivita.

Trasporto

Gli spot ematici raccolti nel punto nascita sono inviati al laboratorio per lo screening neonatale,
tramite un servizio di trasporto dedicato che assicuri la consegna dei campioni entro 24/48 ore dal
prelievo e, comunque, solo in casi eccezionali, non oltre le 72 ore. 11 trasporto ¢ a carico delle

Aziende Sanitaric di appartenenza degli ospedali sede dei punti nascita.

Ripetizione dello sereening per i nati con caratteristiche particolari
a) Nati pretermine: il test deve essere ripetuto nel primo mese di vita;
b) Nati con peso non adeguato all’eta gestazionale o in nutrizione parenterale: il test deve
essere ripetuto nel primo mese di vita;
¢) Nati trasferiti o dimessi usciﬂ prima delle 48 ore: il test deve essere ripetuto nel primo mese
di vita;
d) Nati da sottoporre a terapia trasfusionale: il prelicvo va fatto prima della lerapia

trasfusionale.




Il laboratorio di screening neonatale

personale specificatamente formato, in numero adeguato per le attivita svolte, nonché incaricato al

trattamento dei dati personali. Il laboratorio di screening neonatale deve possedere strumentazione

analitica ¢ dispositivi adeguati a garantire la continuita, la qualita e ’adeguatezza delle prestazioni
crogate.

[l laboratorio di screening neonatale:

* riceve i cartoncini completi delle informazioni cliniche:

e esegue il test di primo livello per lo screening entro le 24/48 ore dall’arrivo dello spot ematico,
mediante la metodica spettrometria di massa tandem o altre metodiche aggiornate ¢ validate in
base alle nuove evidenze scientifiche;

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

e comunica il risultato al punto nascita e al Centro Clinico.

Il dosaggio per lo SNE con spot ematico su tutti i neonati della Regione Abruzzo verra eseguito

presso il Centro Regionale di Screening istituito presso la Endocrinologia dell’Universita di Chieti-

Pescara, che effettua gia le analisi per le altre tre malattie, Ipotiroidismo Congenito, Fenilchetonuria

e Fibrosi Cistica, screenate ad oggi in Abruzzo (L.R. 102/97 e DCA n. 119/201 3):

Inoltre, il laboratorio di Endocrinologia & collocato all’interno della struttura Ce.S.1.-Met (Centro

Studi sull’lnvecchiamento e Medicina Traslazionale), ove & presente, da anni, personale di

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

nell’ambito di diversi progetti di ricerca. Il laboratorio di screening neonatale garantisce anche

I’esecuzione del second-tier test.

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

logistiche di ottimizzazione delle risorse:

a) la riduzione dei tempi di spedizione e analisi, in considerazione delle 24/48 previste per la
consegna presso i Centri;

b) la eliminazione del costo di analisi per la fenilchetonuria, in quanto lo SNE in MS/MS
include gia I"analisi per la fenilchetonuria che, ad oggi, ha un.costo pari ad 8 euro;

¢) Putilizzo di un unico cartoncino per la raccolta e la spedizione del campione: I’esame &
effettuabile sullo stesso cartoncino che viene utilizzato per le altre malattie, senza necessita

di prelievi ulteriori ai neonati e senza spesa aggiuntiva per la spedizione del cartoncino.




Il Centro Clinico
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Il Centro Clinico per le malattic metaboliche ereditarie ¢ parte della rele di assistenza per le malattic

rare. Deve essere provvisto di personale formato ¢ dotazioni adeguate a carattere multidisciplinare®,

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

[l Centro clinico:

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

e garantisce la conferma della diagnosi in collegamento con un laboratorio per i test di conferma
diagnostica;

e prende in carico, con stesura del piano terapeutico assistenziale, il neonato riconosciuto affetto
da malattia metabolica ereditaria e, qualora necessario, lo indirizza presso un Centro Clinico
extra-regionale sulla basc di una collaborazione formalizzata mediante accordi o protocolli
d’intesa interregionali;

¢ assicura la gestione intensiva del neonato in condizioni critiche di scompenso metabolico;

e stabilisce le relazioni con i servizi territoriali, inclusa la pediatria di libera scelta;

e csegue il follow up del bambino positivo;

* geslisce la relazione ¢ il counseling genctico alla famiglia, anche con il supporto di consulenza
psicologica;

° comunica i casi positivi alla conferma diagnostica nel Registro Regionale Malattic Rare
dell’ Abruzzo.

Tabella 4. Presidi di rete nella Regione Abruzzo per le malattie rare oggetto di Screening
neconatale esteso.
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T Pediatra, neonatologo, genctista, psicologo, farmacista.




In considerazione del fatto che, nella Rete regionale per le Malattic Rare della region\l\é%&“g!r
Presidi individuati per le malattic sottoposte allo SNE sono indicati nella tabella sopraindicata
(Tabella 4), il Centro Clinico viene individuato nella UOC di Pediatria del PO di Pescara, in
possesso dei req'uisiti previsti ¢ coincide con il Centro di Coordinamento Regionale del sistema
screening. Il Centro Clinico provvede alla conferma diagnostica di secondo livello, anche genetico-
molecolare, potendosi avvalere, anche in condizione d’urgenza, previa definizione di protocolli
operativi trasmessi al competente Servizio del Dipartimento Salute, sia del collegamento con un
laboratorio di un presidio della rete nazionale® sia del laboratorio di Genetica molecolarce
dell’Université di Chieti-Pescara, gid precedentemente individuato per le analisi di conferma
diagnostica per lo screening della Fibrosi Cistica (DCA 119/201 5

I diversi livelli di funzione individuati nel sistema screening della Regione Abruzzo dovranno tener
conto delle raccomandazioni per le modalita di richiamo in base all’indice di rischio di scompenso
acuto, elaborate nell’ambito del progetto CCM 2010 “Costruzione di Percorsi Diagnostico

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

Figura 3. Percorso Diagnostico Assistenziale per le Malattie oggetto di screening nconatale
allargato.

[Estratlo da: Progetto CCM 2010 “Costruzione di Percorsi Diagnostico Assistenziali per le malattie oggetto di sereening
* neonalale allargato™].

Basso rischio / richiamo non immediato: richiesta al Punto Nascita di un nuove campione di sangue da inviare al
Centro Screening per un ulteriore (est.
Alto rischio / richinmo immediato: convocazione immediata del neonato presso il Centro Clinico di riferimento per

I'accertamento diagnostico.

g In particolare con I'Ospedale Pediatrico Bambino Gest, con il quale gia da anni esiste una reciproca collaborazione
per il rattamento delle patologic metaboliche in et neonatale ¢ pediatrica,
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La Commissione Régionale ECM, con il supporto della ASR -c del Centro di Coordinamento
Regionale per le Malattie Rare, individua un piano per la formazione degli operatori in tema di
malattie rare ¢ di screening nconatale allargato, quale obiettivo prioritario e di interesse strategico

per la Regione Abruzzo.

Stima del costo dello SNE

Grazie alle nuove tecnologie a disposizione, € possibile effettuare lo screening neonatale esteso che
consente I’identificazione di alcune malattic metaboliche ereditarie prima che queste si manifestino
clinicamente, con costi relativamente contenuti,

Sulla base della relazionc tecnica, allegata al D.P.C.M. del 12 gennaio 2017, il costo medio per
campione cffettuato pud essere stimato in un costo massimo di 50 euro. Poiché la media dei nati
nella regione Abruzzo nel quinquennio 2012-2016 & pari a 10.369, il costo medio annuo si
attesterebbe intorno a 518.450 euro, anche in considerazione che negli ultimi anni si registra un
trend demografico in diminuzione.

La ASR Abruzzo ha condotto uno studio comparalivo sul costo per campione per lo SNE in
spettrometria di massa, applicato in realtd regionali che hanno gia avviato specifici programmi
(Tabella 5).

Tabella 5. Confronto fra Regioni sul costo per campione per lo SNE.

4 Costo per ‘
Regione | Atto normativo cnmph[))nc © Note
Da intendersi come omnicomprensiva,
Veneto DGR n, 1308 del 23 luglio 20136 55 incluso 'ammortamento delle
allrczzature e il personale,
Deliberazione del Direttore Generale La tariffa comprende la fornitura dei
Toscana AOU Meyer n. 127 del 22 dicembre 50 VA esclusa cartoneini e il servizio tramite corricre
2015 per il loro ritiro.
Deliberazione del Direttore Generale
Valle D’Aosla Azienda USL Valle D'Aostan. 1111 | 46,20
del 4 ottobre 2017

Alla luce di quanto sopra, in considerazione che tali costi non includono spese di trasporto
extraregionale, gia previste nello screening obbligatorio attualmente vigente nella Regione Abruzzo,
appare congruo che il costo pro capile per spot ematico possa attestarsi, in relazione alle
convenzioni delle AA.SS.LL. tra 45 euro e 50 curo.

Alla copertura degli oneri derivanti dalla attuazione degli screening neonatali per la diagnosi
precoce di patologie metaboliche ereditari, si provvcclé con le risorse s';pcci'l’ic"atmncnlc‘deslinme e
valulate, a decorrere dal 2016, in 25.715.000 curo ai sensi dell’arl. 6 delta L. 167 del 19 agosto
2016.




APPENDICE

L’ESENZIONE PER LE MALATTIE RARE

Il nuovo elenco delle malattie rare che danno diritto all’esenzione dalla partecipazione alla spesa sanitaria
presenta una nuova strulturazione € contiene un numero maggiore di nuove malattie esenti.

Come evidenziato nella DGR n. 521 del 26 settembre 2017, la malattia celiaca, la sindrome di down, la
sindrome di Klinefelter ¢ le connettiviti indifferenziale sono transitate dall’elenco delle malattie rare allegato
al DM. n. 279/2001 nell’elenco delle malattie croniche e invalidaﬁti, di cui agli allegati 8 ¢ 8 bis del
D.P.C.M. 12 gennaio 2017 recepiti con la medesima D.G.R. n. 521/2017.

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

Coerentemente alle prime indicazioni fornite dal Ministero della Salute con la nota prot. DGPROGS
0035643-P_06/11/2017, i pazienti gid in possesso dell’attestato di esenzione per malaltia cronica e
invalidante potranno continuare ad utilizzare tale atlestato fino a quando le Aziende U.S.L. non
provvederanno all’aggiornamento degli archivi, nonché alla sostituzione degli attestati, curando, al
contempo, di minimizzare, per quanto possibile, il disagio per gli assistiti.

Pertanto, il SSR ¢ tenuto ad indirizzare, in conformitd a quanto stabilito nel presente documento tecnico, i
cittadini interessati ad effetluare il cambio di regime assistenziale (da esenzione per malatlia cronica a
esenzione per malattia rara), presso il Presidio della Rete regionale delle malattie rare identificato dalla
Regione Abruzzo per la malattia o per il gruppo di malattie.

In particolare, per quanto concerne la sindrome di Kawasaki, si evidenzia che essa € stata esclusa dall’elenco
delle malattie rare e che la stessa non ¢ stata inserita tra le malattie croniche e invalidanti. Ne consegue che i
pazienti affetti da tale Sindrome che presentino complicazioni cardiache o che presentino aneurismi
coronarici ¢ periferici (soggetti inclusi nelle classi di rischio cardiovascolare 111, IV, ¢ V) potranno usulruire
dell’esenzione per “affezioni del sistema circolatorio” (codici 0A02, 0B02, 0C02) prevista dall’elenco delle
malattie croniche e invalidanti. ‘

Le Aziende U.S.L. regionali provvederanno all'aggiornamento degli 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 "aggiornamento dei LEA e la promozione dell’appropriatezza del SSN non
valutera la richiesta di ripristinare I'inclusione della malattia nell*elenco.

Analogamente, per quanto riguarda il Favismo (deficit di glucosio-6-fosfato deidrogenasi) € stato escluso dal
gruppo delle malattie ereditaric (RIDGO10), in considerazione del fatto che la malattia non presenta le
caratteristiche di gravitd ¢ invalidita prescritte dalla norma e che, in -genere le necessita assistenziali sono

contingenti perché associate a crisi emolitiche acute. Di conseguenza, i pazienti atfetti da questa condizione
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non potranno piu usufruire dell’esenzione. Le Aziende U.S.L. prowedqranno ad informare
fornendo tutte le delucidazioni del caso. ' .
In termini pitt generali, si sottolinea che la malattie rare gia presenti nell’elenco allegato al D.M. n. 279/2001
e confermate dal D.P.C.M. 12 gennaio 2017 mantengono, nclla quasi totalita dei casi, lo stesso codice di
esenzione. Quando la malattia ¢ ricompresa in un nuovo gruppo, ¢ssa manticne comunque il vecchio cadice
ex D.M. n. 279/2001, il quale & riportalo tra parentesi vicino al nome della malattia.
In pochissimi casi (sindrome di Riley Day, sindrome di Moebius, sindrome di Schinzel-Giedion, sindrome di
Reifenstein), il vecchio codice di esenzione & scomparso ¢ la malattia deve assumere il nuovo codice del
gruppo in cui’ ¢ stata ricompresa. In questi casi, le Aziende UU.SS.LL. dovranno procedere
all’aggiornamento degli archivi c alla sostituzione degli attestati di esenzione gia rilasciati ai pazienti affetti,
curando di minimizzare per quanto possibile il disagio degli assistiti. Gli assistiti che chiederanno
I’esenzione ex novo (nuove diagnosi) riceveranno attestato con il nuovo codice.
Inoltre, & necessario evidenziare che il D.P.C.M, 12 gennaio 2017 prevede, altresi, il trasferimento di quattro
malattie dall’clenco delle malattie rare a quello delle malattie croniche ¢ invalidanti (malattia celiaca,
sindrome di Down, sindrome di Klinefelter e connettiviti indifferenziate), a decorrere dall’entrata in vigore
del nuovo elenco di malattic rarc. Gli assistiti affetti da tali malattie, gia riconosciuti esenti ed in possesso di
un attestato di esenzione per malattia rara, potranno continuare ad usufruire dei benefici gia riconosciuti fino
a quando le Aziende UU.SS.LL. non provvederanno all’aggiornamento degli archivi ed alla sostituzione
degli attestati, curando di minimizzare, per quanto possibile, il disagio per gli assistiti. Invece, i soggetti che
chiedono ’esenzione ex novo, presenteranno apposita istanza nel rispetto della procedura descritta dal D.M.
28 maggio 1999, n. 329 e riceveranno l'atlestato di esenzione per malattia cronica ed invalidante. Si tiene a

precisare che I'esenzione concessa a siffatte quattro 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 pit possibile disagi all’utenza e da evitare la inutile moltiplicazione degli accessi
alle strutture sanitarie.

La tempistica di entrata in vigore delle varie disposizioni del DPCM e le abrogazioni previste nell’articolato
comportano problemi di successione tra regimi erogativi.

In particolare, nei casi in cui tra la data dell'impegnativa e quella dell’erogazione vi sia una modifica della
disciplina (ad es. nel caso di impegnative recanti dala antecedente all’entrata in vigore del nuovo elenco
malattie rare di cui all’allegato 7 del D.P.C.M. LEA), si dispone, in conformita all’orientamento fino ad ora
scguito dal Ministero della Salute, che si applichi il regime erogativo vigente alla data della prescrizione.
Pertanto, le prestazioni non pit previste in esenzione dai nuovi LEA (ad es. malattia rara ex DM 279/2001,
ora non ricompresa nell’allegato 7 D.P.C.M.). saranno crogate in esenzione s¢ prescritle con impegnativa

avenle data anleriore all’entrata in vigore delle disposizioni o degli allegati del DPCM.
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in materia di LEA, in applicazione del D.P.C.M. 12 gennaio 2017, con la Deliberazione di Giunta Regionalé
n. 521 del 26 settembre 2017, che il suddetlo provvedimento ¢ stato formalmente notificato alle Aziende
UU.SS.LL. regionali, per i previsti adempimenti di competenza, in data 9 oltobre 2017, e che, in ogni caso,
gli adempimenti di cui alla DGR 130 del 30 marzo 2017 potranno essere realizzati solo all® esito del
recepimento del presente documento teenico, si forniscono le seguenti indicazioni specifiche relative ad
eventuali errori di codifica da parte dei medici prescrittori: le impegnative che, seppur recanti data successiva
all’entrata in vigore delle disposizioni o degli allegati del DPCM, riportino I'indicazione del vecchio codice
di esenzione devono essere accettate dagli erogatori, purché abbiano una data di prescrizione non successiva
al 31.12.2017 e contemplino correttamente esclusivamente le prestazioni previste dai nuovi LEA.,

Nel caso di prestazioni erogate presso Strutture sanitarie extraregionali, dkeorre invece attenersi alle

specifiche disposizioni della Regione di appartenenza delle medesime Strutture.




ALLEGATO 1

RIMODULAZIONE RETE REGIONALE MALATTIE RARE
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CENTRO DI AUXOLOGIA PER
LE SINDROMI DA BASSA 0.6 ENDOCRINOLOGIA K
ncaray  [SINDROMI DA NEOPLASIE STATURA E SINDROMI AD CLINICA MIDICA MALATTIR DEL LLO.C. ENDOCRINOLOGIA
ENDOCRINE MULTIPLE ESSE CORRELATE 55, ANNUNZIATA CHIEN METABOLISMO $. LIBERATORE ATRI
U.0. PEDIATRIA SPIRITO SANTO PESCARA
S, SALVATORE UAQUILA
4. MALATTIE DEL l\lETl\ﬂOlel\lO
CODICT, T : 7 ¢
FrROEY, MALATTIA B GRUMEO ASLI ASL2 ASL3 ASL4
DIFETTI CONGENTT DEL. . - U.0.C. PEDIATRIA &
RECGOAD  |METABOLISMO E DEL TRASFORTO ;;‘T:g’&g’;;mﬁ;‘ul A wm‘#c))'(s"\'::g"l,'m“"c‘ 7 NEONATOLOGIA
DEGLI AMINOACIDI S ANNIR 3 ? UMAZZINI TERAMO
DIFETTI CONGENTH DI,
2 MEFABOLISMO DEL CICLO
RCGOSD |6t LUREA 1 IMERAMMONIEMIE
FREDITARIE
DIFETTI CONGENTTI DI, o
nccosn  [METABOLISVIO E DEL TiASIORTO ”&g;}'ﬁ:’,’:ﬂ,‘g;\"
2 DEI CARBOIDRAT] ESCLUSO: DIABETE Pl s
MELLITO ? e i
LLOC. FEDIATIIA E
RECGOG  [IERINSULINISMI CONGENTTI NEONATOLOGIA
QLMAZZINI TERAMO
wccor  |PHPEITI CONGENILDI, CLINICA MEDICA ”\?l:m"{,;gt(',':.'l’)\r
Al 1, & B - N gy . o LA (Y . N ’ 4
METAROLISMO DELLE LIPOPROTHINE $5. ANNUNZIATA CHIETT AN
: DUFETT) CONGINITE DELLA SINTLS] J ’ WL NADINTRIA
CGo71 DEL COLESTEROLE NEQONATOLOGIA
: 2 GMAZZINTTERAMO
RNI200 SN LEMILO 17, SINDROME I
» CONRADI N ERMANN-APPLE,
NGOG g rowiz b
TINITATAMENTE ALLA FENTLCHETONURIA S —
7
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= t8 B3t ‘}
ok PARNZZO 5 2
¥, s
% Sord
N pamn S




e GO

i At N R Nls 4 AL
SLIc . v 14 feds) s ™ N
MATA MALA TR G0 e s G ) Y e
; DIFETTT CONGRNITI DELLA SINTEST ;

RCGOTE it ACID BILIARI

DIFETTI CONGENTTE D {A STNTEST
RCGUI3 | DE FOSFOLIPID! E DES

GLICOSFINGOLIMII
RCI0R0  [LIPODISTROTIA TOTALE,
RCU090___|DFRCUM, MALATTIA DI
RCGOHXS MALATTIE PEROSSISOMIALI

CLINICA PEDINTRICA 110.C, PEDIATRIA

0120 ADRENOLEU TROF
vl ORIHEODISTROMA 55, ANNUNZIATA CHIET | SANTO SPIRUID PISCARA

RN1760 ZELLWEGER. SINDROMIE DI

RIGOGO REFSUM MALATIIA DI

DIFEITI CONGENITI DEL
METABOLISMO DI
NEUROTRASMETTITORI E DI
PICCOLL PEPTIDI

RCGORS

p DIFETTI CONGENITT DI,
RCG110 METABOLISMO DELLE PORFIRINE E
DELLEME

DIFETTI CONGEN{11 D't
RCGI120 METABOLISMO DELLE PURINE E
DELLE PIRIMUNNYE

U.O. PEDINTIIA CLINICA PEDIATRICA U.0O.C. PEDINTRIA

=
RCoted  [IPQUOSPATASIA SAN SALVATORE L'AQUILA | 88, ANNUNZIATA CHIEIT | SANTO SPIRITO PESCARA

RCO230 CALCINOSI TUMORALE

DIFETT CONGENITI DELLA
RCGOT OSSIDAZIONIE MITOCONDRIALE
PEGLI ACIDI GRASS)

DIFETTI CONGENITI DELLA

MO lensrogmest E peLLA Clirous)

DIFETTI CONGENIT1 DEL
RCGO6 METABOLISMO DEL PIRUVATO E DEL
CICLO DEGLI ACIDI TRICARBOSSILICI

DIFETTI CONGENTTT ISOLATI DI UN
COMPLESSO DELLA

MCGOTT )OS FORILAZIONE OSSIDATIVA
MITOCONDRIALE
DIFETT] CONGENTTI DELLA
oo ) ;
ReGurs | FOSFORILAZIONE OSSIDATIVA

MITOCONDRIALE DA ALTERAZIONI
DEL DNA MITOCONDRIALE

RNU?710 SINDROME MELAS

[RND720  [SINDROME MERRF

|RF0300 ATROFIA OTTICA DI LEDER

|ltN 1600 PEARSON, SINDROME DI

|R¥vo10 ALPERS, MALATTIA DI

|RN020 KEARNS-SAYRE, SINDROME DI

DIFETTI DELLA FOSFORILAZIONE
RCGo3I OSSIDATIVA MITOCONDRIALE DA
ALTERAZIONT DI DNA NUCLEARE

ILF0030 LEIGH, MALA'NTA DI

SINDROMI DA DEFICIT CONGENITO

RCGOR2 DI CREATINA




e ——

ALTRI DIFETTI CONGENITI DEL

RCGOKS  |METABOLISMO ENERGENICO
MITOCONDRIALL:
? : CLINICA PEDINTRICA U.0.C. FEDINTRIA
y . .
RoQRe | [DIREITLOAACEUMBLD:DELIRIEN $5. ANNUNZIATA CHIETL | SANTO SPIRITO MESCARA
. ¢ : V.0, PEDIATRIA CLISICA PEDIATRICA U.0.C. PEDIATRIA
O [MEnOPORBACRARIEN SAN SALVATORE LAQUILA | S5, ANNUNZIATA CHIEN | SANTO SPIRITO PESCARA
RCGI _ |MUCOLIPIBOS]
RCGOL OLIGOSACCARIDOS]
RFGO3)__ |GANGLIOSIDOST
: U0, PEDINTRIA
RFGI20  |CEROIDOLIPOFUSCINOSI SAl ARLOATORS LA A
NLTRE MALATTIE DA ACCUMULO
REGHO0 |, isosoMIALE
RFGDI0|KRADBE. MALATITA DI
RFGOI0  [LEUCODISTROFIA METACROMATICA
RO0I00 | FARTIR, MALATTIA BT
z DIFETTI CONGENITI RESPONSIVI
RCGOZ | 11A BIOTINA
DIFEVT! CONGENITI DEL
RCGoys | MIFABOLISMO DEL METABOLISMO &
DEL TRASPORTO DELLA
COBALAMINA E DEL FOLATO
DIFETT CONGENITI DEL UO.C. PEDIATRIA E
RCGO94  |METABOLISMO £ DIL TRASPORTO NEONATOLOGIA
DELLA VITAMINA D GMAZZINI TERAMO
ot |FACHITISMO IPOFOSFATEMICO
VITAMINA D RESISTENTE
ALTRI DIFETTT CONGENITI DEL
METABOLISMO E DL TRASPORTO DI U.0.C. PEDIATRIA &
RCGO9S OIS ’ NEONATOLOGIA
VITAMINI E: COFATTORI NON Koppraseldsinsorid
PROTEICI .M A TERAMC
DIFETT CONGENTTI DAL s :
RCGI00  |METABOLISMO 1 DL TRASPORTO “"“i' :"E?_'?f;‘q‘:"‘ ."""i'(‘(';""r"
DEL. FERRO G, MAZZINT TERAY
RCOIZ0 [ACERULOFLASMINEMIA CONGENITA
WCD130 | ATRANSFGRRINEMIA CONOENITA
DIFETT] CONGINITT DI,
RCGIDI  [METABOLISMO E DEL TRASPORTO
DELLO 2INCO
C0070___|DEFICIENZA CONGENTTA DI ZINCO
DIFETTI CONGENITI DI,
RCGI0Z |1 ABOLISMO DEL RAME
ToC,
RCOIS0  |WILSON, MALATTIA DI GASTROENTEROLOGIA
SANTO SPIRITO PESCARA
ALTRI DIFETTI CONGENIT DEL
RCGING  |METABOLISMO E DEL TRASPORTO DI
METALLI
wceroo |PIFETT CONGENTTI DELLA
3 GLICOSILAZIONE PROTEICA (CDGS)
U,0.C. NEFROLOGIA E
RCGI30  |AMILOIDOST SISTEMICHE AR A R
VO, TERAFIA INTENSIVA
[ncmw CRIGLER-NAJAR, SINDROME DI NEONATALE
SANTO SPIRITO PESCARA
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3. MALATTIE DEL SISTEMA INMUNIT.

r— — e ‘, e
E‘?&}ﬁ*‘.\ L MALATTIA 10 GRUPPO L ASLY AsLa S ] AS1A
T0.C. PNEUNOL R
e L] ANGIOEDEMA EREDITARID ALLERODLUIA - (‘S:'m"}ml’orl’ ?0"\ l"\%ﬁﬂmﬁr‘
3 kg o) ’ 55, ANNUNZIATA CUIITI ALLERGOLOGIA) SANTO ﬂ‘\l;\I:iINl HIAMO
SMIRILD MISCARA ;
UO,C. PNEUMOLOGIA
i ANGIOEDEMA ACOUISTTO DA (SERVIZICH DI
DEFICIT D C L INIBITORE ALLERGOLOGIA) SANTO
SFINITO PESCARA
ncomn |CARENZA CONGTNTTA DI ALFA-T- TNEUMOLOGIA GO.C PEDINTRIA
ANTITRIPSINA S5 ANNUNZIATA CHIEDL | SANTO SPIRILO PLSCARA
: 176,55 ONCO-UMATOLOGIA
RCCIs0  [ISTOCIOSI CrRONICHE " /&ﬁ&%\?ﬁgum PEDIATRICA
+ 3 SANTO SPIRITO IPESCARA
U051 ONCO-EMATOLOGIA
RCGIGO  |IMMUNODEFICIRNZE PRIMARIE PEDIATRICA
- _ SANTO SPIRITO PESCARA
coven [FINDHGNT AUTGINFIANMATORIE CTINICA FEDIATRICA UOC. MEDIATIUA | TL0.C. MEDICINA GIRTRALE
EREDITARLEAAMILIART §5, ANNUNZIATA CHIETL | SANTO SPIRITO PESCARA | G, MAZZINI TERAMO
e e CLINICA PEDIATRICA UOC, PEDIATRIA | Ui0.C. MEDICINA GRNFRALE
Retas)  |HIRORE MBDITHIRANIAFAMILIARE 55, ANNUNZIATA CHIET! | SANTO SMIRITO PESCARA | G MAZZINI TIRAMO
R CLINICA FEDIATRICA
RCOMY  |SINDROME TRAPS & T
IR | pcorinl it UOC RIVMATOLOGIA | UO.C. MIDICINA GENERALT
SANTO SPIRITO PESCARA | €. MAZZINI TERAMO
PRIMITIVA)
NCD290 |SCHNTIZLER, SINDROME DI
6. MALATTIE DEL SANGUE E DEGLULORGANI EMATOPOIETICI
ﬁl_":,'lg‘; N MALATTIA 0 GRUITO AL ASL2 ASLY ASLA
11,050, CENTRO DIAGNOST
SERVIZIO ETERAPIA EMOFILIA, I
RDGOI0  |ANEMIE FRRDITARIE IMMUNOTRASFUSIONALE | MALATHE TROMBOTICHE | V06" MEDICHNA SERERALE
§5. ANNUNZIATA CIURT! | EMORRAGICHE EREDITARIE y
SANTO SPIRIIO PESCARA
T C.05.0. ONGO- COL, PIDIATRIA E
RDOOID  [SINDROME EMOUITICO UREMICA :s”f:{f;"l;;‘;ﬁ?iggﬁ’l‘l EMATOLOGIA PEDIATRIGA NEONATOLOGIA
AN SANTO SPIRITO PESCARA | 0.MAZZINUTERAM
U.0.0, CENTRO DIAGNOST
i U FTERAPIA EMOFILIA,
RDO020 ;‘gﬂﬂfum PAROSSISTICA MALATTI TROMBOTICHE
EMORRAGICHE EIEDITARIE
SANTO SPIRTTO PESCARA
1,0.5.0, CENTRO DIAGNOST
e SERVIZIO ETERAPIA EMOFILIA, i :
Mocias [ uiT e IMMUNOTRASTUSIONALE | MALATTIE TRoMBoTiCHe | UOC: MIDIC ’T‘g{‘l‘\:ﬂ""‘"
§5. ANNUNZIATA CIIETL | EMORIAGICHE IREDTARIE| &
SANTO SPIRITO PESCARA
U.0.5.0, CENTRO DIAGNOST
STVIZIO £ TERAPIA EMOFILIA, UO.C. PEDIATRIA 1
RDGOX  [PIASTRINOPATIE EREDITARIL IMMUNOTRASFUSIONALE | MALATHE TROMROTICHE NEONATOLOGIA
SS. ANNUNZIATA CHIETL | EMOWGAGICHE EREDIARIE | G MAZZINT TERAMO
SANTO SPIRITO PESCARA
U.0.5.D. CENTRO DIAGNOST
SERVIZIO LTERAPIA EMOFILIA,
RDGO3I ff;;ﬁ:f’::gm g'l{rm IMMUNI IMMUNOTRASFUSIONALE | MALATTIE TROMIOTICHE
§5. ANNUNZIATA CHIETI | EMORRAGICHT: FREDITARIE
SANTO SPIRITO PESCARA
0.5 D, CENTRO NIAGNOST
SERVIZIO £ TERAPIA EMOFILIA. I
ROGOW | TROMBOCITONEN I EIDITARIE: INMUNOTRASFUSIONALE | MALATIE TRoMuoticie | YO ::f,’jﬂ;:’:;?mﬂg’“
S5, ANNUNZIATA CHIETI | EMORRAGICHE FREDITARIE : -
SANTO SPIRITO PESCARA
U.0.5.D. CENTRO DIAGNOSI
SERVIZIO ETERARIA EMOFILIA,
RDGOSO  [SINDROMI MIELODISPLASTICIE IMMUNOTRASFUSIONALE | MALATTIE TROMBOTICHE
55, ANNUNZIATA CHIETL | EMORRAGICHE EREDITAIL
SANTO SPIRITO PESCARA
10,50, CENTRO DIAGNOST
i ; E TRRAPIA EMOFILIA,
RDVNS0 Z'IQ;SEA GRANULOMALOSA MALATTIE TROMBOTICHE
ENORRAGICHE ERED TAIE
SANTO SPIRITO PESCARA
V05D, CINTRO DIAGNOST
ETERAPIA EMOFILIA,
ROOGBN  |CHEDIAK-TIUASI, MALATTIA PI MALATTIE TROMBOTICHE
EMORRAGICHI LREAI EARIE
SANTO SPIRITO PESCARA
170,50, CENTRO DIAGNOST
SERVIZIO FTTRAPIA EMOFILIA, 0.0, MEDIATUA E
RDOOTN  |ANEMIE ABLASTICHE ACOUISITE ) L INMMUNOTASFUSIONALE | MALATTIE TROMBOTICHE NEONATOLOGIA
’ S5 ANNUNZIATA CHIER | EMORRAGICHE EREDILARIE | G MAZZINI TLRANO
SANTO SPIRILO PESCARA
; 10,51, CENTRO DIAGNOST
. - £ TERAVIA EMOFILIA,
Cowse [ SPACIIMAN-DIANOND, SINDROME oot

m

FMORRAGICHE EREDITART

SANTO SPIRITO PESCARA
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W iR o CITRE L
i W™ [ asta I
L.OS.0, CENTRO DIA(NOS’!
i TERAPIA EMOFILIA, UOC, PEDIATRIA K
RDGoOSI NLEUITROPENIE CONGENITE MALATTIE TROMBOTICHE NEONATOLOGIA
FEMORRAGICHY EREDITARIE GMAZZINT TERAMO
SANTO SIIRETO MESCARA
U.0.5,D, CENTRO DIAGNOST
SERVIZIO F TERAPIN EMOFILIA, LLO.C, PEDINTIIA
RDO04N NEUTROPENIA CICLICA IMMUNOTRASELSIONALE MALATTIE TROMBOTICHE NEFONATOLOGIA
S8 ANNUNZIATA CHIET FMORRAGICHE EREDITARIE U MAZZINITERANMO
SANTO SPIITO PESCA_RA
U0S.D. ONCO-
RDOGSE  |MASTOCITOSISISTEMICA EMATOLOGIA PEDIATRICA
SANTO SPITO PESCARA
7. MALATTIE DEL SISTEMA NERVOSO CENTRALE E PERIFERICO
CODICE, 7| 3
ﬂL\’-‘\‘rno\ ."A'o/\'l'l A EO CRU]‘m -\._gla 1 Asl: 2 ASLD ASLA
i S U.0. NEUROLOGIA CLINICA NEUROLOGICA U.0.C. PEDIATRIA
REGoty,  JLIUCODISTROFIE $ SALVATORE AQUILA | S5, ANNUNZZATA CIIETT | SANTO SPIRITO PESCARA
et - 1.0, NFUROLOGIA CHINICA NEUROLOGICA U.O.C, IEDIATRIA
REVNG  [RGIT: SINDROMED S.SALVATOREL'AQUILA | §5. ANNUNZIATA CHIETE | SANTO SPIRITO PESCARA
UOS.D,
NTROFIA DENTATORUBRO- L0, NHUROLOGIA CLINICA NEUROLOGICA
RFO)H 0. NEVHOLL LN JLOGICA 1\ iuRoFISIOPATOLOGIA
PALLIDOLUYSIANA S.SALVATORELAQUILA | S ANNUNZIATAGriim | IUROTISIOPATOLOGIA
TOSD.
EPILESSIA MIOCLONICA U0, NEUROLOGIA CLINICA NEUIROLOGICA
RID060 ! IEROLL CANE A | NEUROHISIOPATOLOGIA
PROGRISSIVA S.SALVATORELAQUILY | S5 ANNUNZATACHIEN | SEUROESOMIOLOGA
U.0. NEUROLOGIA CLINICA NEUROLOGICA UO.C. MEDIATRIA
RFogal  [DRAVET. SINDROMEDI S.SALVATORELAQUILA | SS. ANNUNZIATACHIETT | SANTO SMIRITO PESCARA
U.0. NEUROLOGIA CLINICA NEUROLOGICA e
RFOO0 MIOCLONO ESSINZALTEREDITAKIO | SO NERROVOGIA | CLINICA NMIROLOGICA | wiamorisioraToLoain
: - RANNENZY SANTO SPIRITO PESCARA
U.0.8D,
. (0. NEUROLOGIA CLINICA NEUROLOGICA
WNIS2 [LANDAU-KLEFFNER SINDROMEDE | . .\ CLINICA NEURQLD NEUROFISIOMATOLOGIA
S.SALVATORELAQUILA | 58 ANNUNAATACUIER | SECROTISIORAIOLOGIA
U0SD.
. U0, NEUROLOGIA CLINICA NEUROLOGICA U.0.C. NEUROLOGIA
RFD0S0  |COREA DI HUNTINGION A | NEUROFISIOPATOLOGIA ;
. 5.SALVATORELIAQUIA | 88, ANNUNZATA CHIEN | NCROTSIOPATOLOGIA | 'y G eano
UOSD.
_— U.0, NEUROLOGIA CLINICA NEUROLOGICA U.0.C, NEUKOLOGIA
RFGOID  [MALATTIESMINOCEREBELLARI o Db ? NEUROFISIOPATOLOGIA 4 )
§ SMLVATORELAQUILA | 55, ANNUNZINTA Cutets | NROROFISORSOLOGIA |3 7in1 merano
UOSD,
. U.0. NEUROLOGIA CLINICA NEUROLOGICA X 0.6, NEUROLOGIA
RNLO0  [ISAACS, SINDKOMEDI RURGLL N | NEUROFISIOPATOLOGIA ‘
S.SALYATOREIZAQUILA | SS.ANNUNZIATACHIED | SUROTSIOPATOLOAIA || i memavio
X
) U0, NEUROLOGIA CLINICA NEUKOLOGICA U.0.C. NEUROLOGIA
RFUOSI  |ATROVIA MULTISISTEMICA 4 CL « NEUROFISIOIATOLOGIA A
S.SALVATORELAQUILA | S8, ANNUNZIATA CHIET | SOTOCSORIONOMA | pazzi1 tiranio
T0.8D,
NEURODEGEN ERAZIONE CON U.0. NEUROLOGIA CLINICA NEUROLOGICA ool
RFGOH . £ ; NEUROFISIOPATOLOGIA
ACCUMULO CERFDRALEDIFERKO | S SALVATORELAQUILA | S5 ANNUNZATACHIER | JEURORSIOPATOLOGIA
" 1.0, NEUROLOGIA CLINICA NEUROLOGICA UO.C. PEDIATRIA 1.0.C. NEUROLOGIA
RFGOS0  (ATROFIEMUSCOLARISPINALL $.SALVATOREL'AQUILA | $5, ANNUNZIATA CHIETI | SANTO SPIRITO PESCARA | G MAZZINI TERAMO
ToSD,
1.0, NEUROLOGIA CLINICA NEUROLOGICA : U.0.C, NEUROLOGIA
REDIN  [SCLEROS!LATITALE AMIOTROFICA JEUROLL LAGIC NEUROFISIOPATOLOGIA .
S, SALYATORELAQUILA | SS. ANNUNZATACHIED | SeUROTSIOPATOLOGIN | 6 v miamo
U080,
. 1.0, NEUROLOGIA CLINICA NEUROI.OGICA U0.C, NIUROLOGIA
RFOIO [SGLEROSI LATERALE FRINARIA { HURO NEUROPISIOPATOLOGIA .
S.SALVATORELAQUILA | S5 ANNUNZATACHIET | NEURORSIORIOLOGIA || ¢ 17 ) temanto
U050,
1.0, NGUROLOGIA CLINICA NEUROLOGICA :
REOMI . |SCHILDER, MALATTIA DI : . NEUROFISIOMATOLOGIA
S.SALVATORELAQUILA | 55 ANNUNZATACITIEN | STCRORISIGRAIOLOGIA
: ; U0, NEUROLOGIA CLINICA NEUROLOGICA U.0.C. FEDIATRIA
fpns |LENNOX-GASTAUT SINDROMEDI | o o\ VATOREL'AQUILA |- S5, ANNUNZIATA CHIETT | SANTO SPIRITO PESCARA
s ; 110, NEUROLOGIA CLINICA NEUROLOGICA LLO.C, PEDIATRIA
RROWD - [WIST. SINDROMEDI S.SALVATORELAQUILA | SSANNUNZTA CIIETE | SANTO SPIRITO PESCARA
A e U0, NEUROLOGLA CUNICANBIROLOGICA | oo OB
S.SALVATORELAQUILA | 55 ANNUNZATACIim | STRORSIORIOLOGIA
S V05D,
U0 NEUROLOGIA CLINICA NEJROLOGICA batsaied 1.0.6. NFUROLOGIA
R3O |CADASIL RO A A GUROFISIOMATOLOGHA - NFURO)
S.SALVATORELAQUILA | S5 ANNUNZATACHIED | SRORSIOMATOLOGA | g w1 trranto
. L.O.S.0.
) i 0.0, NEUROLOGIA CLINICA NEUROLOGICA ision UO.C. NHROLOGIA
RO [EMICRANIA EMIPLEGICA FANILIARE | S NEUROLOGICA |\ jropisioratonocia U NIATROLK
5 ) S SALVATORELAOUIA | 88 ANNUNANTACIIED | SCEOHSOMIOIOMA | 3 Nt teravio
7 T 05D,
RIS |EMIPLEGIA ALIERNANTE 2 gl'i:’\,':'{g::ﬂ“\g"’\" A - ;:”;Lﬁﬁm%‘:ﬂfﬁ:ﬂ: NEUROFISIOPATOLOGIA
: . § SALVATORI LAQU S ANS AT |5 XNTO SPIRITO PESCARA
V08D,
i - 1.0, REUROLOGEA CLINICA NFUROLOGICA : 0L, KIUROLOGIA
RINNI0 [FATIR MALATTIA DI . I RELILIG L PLOGICA -\ iROSIOPATOLOGIA . UK
SSALVAIORFZAQUIA | SSANNUNZTA CHIEI | oriie iAo G )Mﬂ'f&lmwﬂ




CODICE 0 A TR < et T N F R e
s&?.vm‘f C L MALATTIA EO GRUFIO. ﬁ t AS1 s
" |MALATTIA DA INCLUSIONI 1,0, NEUROLOGHA CLINICA NFUROLOGICA i3
k0380 AATTAIARICLL : CLINICA NRUROLOGICA | - giropisiora1otociia
INTRANUCLEARI NEURONALI S.SALVATOREIAQUILA | 5. ANNUNZIATA il | SUROESIGRAIOUIEA
TOSD
. PARALIST HULIARI PROGRESSIVA 1.0, NEUROLOGIA CLINICA NEUROLOGICA - .
K030 LHLIARE PRURE . ik CLINICA NEUROFISIOPATOLOGIA -
CON SORDITA’ NEUROSENSORIALE | 8. SALVATOREL'AQUILA | 8. assunziaTa chir | STUROFSIRRATILOGIA
~ UOSD.
i 1.0 NEUROLOGIA CLINICA NEUROLOGICA ke V0L NFUROLOGIA
REGHO |SIINGOMIELIA-SIRINGOBULBIA . oL EHICA NELROLOMIC NILROFISIOPATOLOGIA MR
S.SALVATORELZAQUILA [ 8. ANNUNzaTa citien | SIROERERERIBUITN | 6z teasio
: T.0S.D.
: i U0, NEUROLOGIA CILINICA NEUROLOGICA S V0.0, NEUROLOGIA
RFO41 | SINDROME DELLA PERSONA RIGIDA ; : ELRO 4 NEUROFISIOPATOLOGIA ot okl
S.SALVATOREUAQUIA | sS.ANNUNZtaciiin | NURSESIOPIOUION | G azzNg takaso
MELKERSSON-ROSEN1HAI U0, NEUROLOGIA U.0SD.
1RE0160 ot l;l AN SIEATG AT'omu"M:sl’m i NEUROFISIOPATOLOGIA
SINDROS 3 b SANTO SPIRITO PESCARA
1,0, NEUROLOGIA UOSD. 0.6, NFUROLOGIA
REGDGO  |NEUROPATIE EREDITARIE RO NEUROFISIOPATOLOGIA PSR
i 1LAG SANTO SPIRITO ESCARA 3. )
e |PARALISSOPRANUCLEA (.0, NEUROLOGIA cuNcANEUROLOGICA | o MRS | voc NmmoLoa
mii | ' PIAEA LIS 2 g . Y i
PROGRISSIVA S.SALVATORELAQUILA | S5, ANNUNZINtA Cilien [ SEVROESOMTOOEN | 6 yazzimi teramo
nrose [FOLINEUROPATIA CRONICA U.0. NEUROLOGIA CLINICANEUROLOGICA | o u«w.;:m}&m oo U.0.€. NFUROLOGIA
INFIANINATORIA DEMIELINIZZAN ME S, SALVATORE IPAQUILA SS ANNUNZIATA CINETT SANTO SPIRITO PESCARA G, MAZZINT TERAMD
armgr |VEUROPATIA MOTORIA 1.0 NEUROLOGIA CLINICANELROLOGICA |y moranron o V0. NEUROLOGIA
e . " INUNZIATA ¢ b & A oy e
MULTIEOCALE S SALVATORELAQUILA | 88 ANNUNZINTACIET | Sl | 6 Azt miramo
. TosD.
U.0. NEUROLOGIA CLINICA NEUROLOGICA : U6, NEUROLOGIA
RAIIS2  |LEWIS SUMNER, SINDROME DI .. ! : : NELROFISIOPATOLOGIA LGS
5.SALVATORGUAQUIA | 55 ANNUNZIATACIIETL | o CFICR RO | G MAZZINT TERAMO
UOS.D.
: 1,0, NEUROLOGIA CLINICA NEUROLOGICA )
RNI610 [SINDROME PORMS ROL EURO NEUROFISIOPATOLOGIA
S.SALVATORELAQUILA | S5 ANNUNZIATACIIET | o CROE PRt
U.0SD.
o e g 1.0, NEUROLOGIA CLINICA NEUROLOGICA ]
REGOT0  |MIOPATIE CONGENITE EKEDITARIE 0 NEURGFISIOPATOLOGEA
S.SALVATOREUAQUILA | 55, ANNUNZIATA CHin | MEUROERDRATONIEA
UOSD.
3 i = U0, NEUROLOGIA CLINICA NEUROLOGICA JOSPL
RFGOSD  |DISTROFIE MUSCOLARI { k NEURQFISIOPATOLOGIA
S.SALVATORELAQUILA | 55, ANNGNZIATACHIER | JCRSEROPTLEA
. UOSH.
R e U0, NELROLOGIA CLINICA NEUROLOGICA ) 11,0.¢. NEUROLOGIA
RFGOD | DISTROKIE MIOTONICHE LS NEUROFISIOPATOLOGE
S.SALVATORELAQUILA | 55, ANNUNZIATACHIETI | SOURORRIOMYOLIER | 6 pazzin TEramo
, ‘ ALt 66 B - T e U080,
o[ os|uo vemmon | soone | it | S0 m0
HSAL ; SANTO SPIRITO PESCARA HMALINITERA
U050,
U.0. NEUROLOGIA CLINICA NEUROLOGICA V0.6, NEUROLOGIA
REGIGD  |DISTONIE PRIMAKI { NEUROFISIOPATOLOGIA :
S.SALVATORELAQUILA |  SS.ANNUNZIATACHIETI | SCUROTIORATOLOGA | g vzt mramo
U0SD.
RF0%  [DISTONIA I TORSIONE IDIOPATICA | o 1O NEVROWOOW U T e | NEUROFISIOPATOLOGIA
; A0 : IET | g ANTO SPIRITO PESCAKA
U0sD.
. : U.0. NEUROLOGIA CLINICA NEUROLOGICA : U.0.C. NEROLOGIA
RIOIS  |QUILLAIN-BARRE SINDROME DI L CANEUR NEUROFISIOPATOLOGIA JROLQ
S.SALVATORELAQUIA | 5, ANNUNZIATACHIETL | SUCPIEmOmiBioti | G MAzziNt TERAMO
wicior |SINDROMIMIASTENICHE CONGINGIE] 1.0, NEUROLOGIA CLINICANEUROLOGICA | o OSSO | voe muroroca
£ + o1y . " T INEZE AT & e
E DISIMMUNI S.SALVATORELAQUIA | 5. ANNUNZIATA CtEm | SEOUERDCOER | G MAZZINI Tieano
= TOSD, .
s U0, NFUROLOGIA CLINICA NEUROLOGICA U.0.C. NEUROLOGIA
RIDI0  |EATON-LAMRERT, SINDROME DI o ANBLROESGIC NEUROFISIOPATOLOGIA !
8 SALVATORELAQUILA | 58, ANNUNZIATA G| SO0 | G MAZzINI TERANO
X p B, MALATTIE DI LL'AI']'A_RA‘TO Vl_§“’.0
CODICE 4 ' z TN
; ’ FITA B GRU ASL :
oo MALATTIA B GRUITO \SL ASL2 ASL3 ASL4
romn|VITREORETINOPATIA SSUDATIVA CLINICA OFTALMOLOGICA | VLO.C. OCULISTICA
FAMILIARE S5, ANNUNZIATA CHIETT | SANTO SPIRITO PRSCARA
P CLINICA OFTALMOLOGICA | U.0.C. OCULISTICA
REDO) | [ROATH MALATTIA D) 5. ANNUNZIATA CIIETT | SANTO SPIRITO PESCARA
; o CLINICA OFTAIMOLOGICA | U.0.C. OCULISTICA
RRzio: - [EALIGGMARATIIA R S5, ANNUNZIATA CHIETT | SANTO SPIRITO PESCARA
; ; CLINICA OFIALMOLOGICA | U.0.C. OCULISTICA
RERZD. [P SINDROJIRIA S5, ANNUNZIATA CHIEELL | SANTO SPIRITO PESCARA
. . R CLINICA OFTALMOLOGICA | U.0.C. OCULISTICA
BGUIC | PIETROFIGRETINICIL ERULITARIE SS,ANNUNZIATACHIET | SAN 10 SMRITO PESCARA
iy [DISTROFIEEREDITARIE DA : CLINICAOFTALMOLOGICA | UO.C. OCLILISTICA x
AT RO S8, ANNUNZIATA CHIETT | SANTO SMRITO PESCARA
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A 47
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iconicE prevey T 3 l T TS
| ataTtia | UNALATIA POGRIFO, ol <
e |MPOCICLITE ETEROCROMICA DI ' CLINICA OFTAIMOLOGICA | © U0.C. OCULISTIGA
FUCHS S5, ANNUNZIATA CHIETT | SANTO SPUIUIO PESCARA
RN T CLINICA OPTAIMOLOGICA | UO.C, OCULISTICA
e
e ARRUMESENAALE RLUINOE SS. ANNUNZIATA CHIETT | SANTO SPIRITO PESCARA
I CLINICA OFTALAMOLOGICA U.0.C. OCULISTICA
R0 |IVERALOPIA CONCENITA S5, ANNUNZIATA CHIET | SANTO SPIRITO PESCARA
. CLNICA OFTAIMOLOGICA | VL0.C, OCULISTICA
RFoiep:  |OQUCHLSINDRAME DL §8. ANNUNZIATA CHIETT | SANTO SPIRITO PESCARA
< : CLINICA OFTAIMOLOGICA | U0.C. OCULISTICA
MEPD: |COUAN, SINDROMT: D) $$, ANNUNZIATA CHIETI | SANTO SPIRITO PESCARA
. 7 CLINICA OFTALMOLOGICA | U.0.C. OCULISTICA
REGUD | PECENERAZAONI DOLLA COUNEA SS. ANNUNZIATA CHIET | SANTO SPIRITO PESCARA
wrorao  |PISTROPIE EREDITARIE DELLA CLINICA OFTALMOLOGICA | U.0.C. OCULISTICA
[ CORNEA S, ANNUNZIATA CHIETT | SANTO SPIRITO PESCARA
oiig : ! CLINICA OFTALMOLOGICA | U.0.C, OCULISTIGA
I“"'"" EHEATOGONG SS. ANNUNZIATA CHIET | SANTO SPIRITO PESCARA
. CLINICA OFTALMOLOGICA U.0.C. 0CULISTICA
R0 JCONGIUNTIVITE LIGNEA S5, ANNUNZIATACHIENL | SANTO SPIRIO DESCARA
e CLINICA OFTALMOLOGICA | G.O.C, OCULISTICA
Riw320  |CORDIDTREMULTIFOCALE S5, ANNUNZIATA CHIETT | SANTO SPIRITO PESCARA
e CLINICA OFTALMOLOGICA | LLO.C. OCULISTICA
RI0I: | [CORQIDNTY SERIMBINOSA 55, ANNUNZIATA CIIETI | SANTO SPIRITO PESCARA
9. MALATTIE DEL SISTEMA CIRCOLATORIO
COPICE | MALATTIA Ko GruPrO. ASL1 ASL2 AS1, 3 ARSI Rl
- U.0.C. MEDICINA GENERALE
RCOIO  [CRIOGLOBULINEMIA MISTA Kbt Sl
i . CLINICA PEDIATIICA U.0.C. REIMATOLOGIA | V:0.C, MEDICINA GENTRALE
REDHO.  [HRHCET MALATTIADE S5, ANNUNZIATA CHIET | SANTO SPIRFTO PESCARA . MAZZINI TERAMO
TN ; CLINICA PEDIATRICA U,0.C. REUMATOLOGIA | U0.C. MEDICINA GENERALE
HOMIY  [ENURICARDITEREUMATICA $S. ANNUNZIATA CHIETL | SANTO SPIRITO PESCARA 0. MAZZINI TERAMO
= n U.O.C. REUMATOLOGIA | U.0.C. MEDICINA GENERALE
RGUO20  |POLIANGIOITE MICROSCOPICA Bt i e
. U.O.C. REUMATOLOGIA | U.0.C.. MEDICINA GENERALE
RGUOID | PAMAKTERITENODOSA SANTO SPIRITO PESCARA €5, MAZZINI TERAMO
wGooss _|GRANULOMATOS! EGSINOTILICA U.0.C. REUMATOLOGIA | U0.C. MEDICINA GENERALE
CON POLIANGITE SANTO SPIRITO PESCARA G, MAZZINT TERAMO
: CLINICA NEFROLOGICA U0.C.NIFROLOGIA | U.0.C, MEDICINA GENERALT
L1 R
Raoogs  JOOODRASTURIL SINDROME 55. ANNUNZIATA CHIETL | SANTO SPIRITO PESCARA G, MAZZINT TERAMO
; U.0.C. REUMATOLOGIA | U.0.C, MEDICINA GENFRALE
RGO070 ORANULOMATOSI CON POLIANGITE SANTO SPIRITO PLSCARA G MAZZINT TERAMO
i x UO.C. REUMATOLOGIA | U.0.C. MEDICTNA GENERALE
REOUID_ . |[ARTERITEA CELLULEGIOANTE SANTO SPIRITO PESCARA 0. MAZZINT TERAMO
. - U050, STOKE UNIT
i
RGGIID  |MICROANGIOPATIE TROMBO1ICHY CEpm YIRS |
S CLINICA PEDIATRICA U.0.C. REUMATOLOGIA | U0.C:. MEDICINA GRNTRALE
RO ARAYASL: YARATIA Y §5, ANNUNZIATACHIET | SANTO SPIRITO PESCARA G, MAZZINI TERAMO
wGoos | TFLEANGECTASIA EMORRAGICA U.0.C. REUMATOLOGIA
EREDITARIA SANTO SPIRITO PESCARA
RGO [BUDD-CLUARI, SINDROME DI
woooss | FORFORA DI ENGCISCIONLIN CLINICA PEDINTRICA U0.C. PRDINTRIA U.0.C. MEDICINA GENERALE
RICORRENTT: 55. ANNUNZIATA CHIET | SANTO SPIRITO PESCARA G. MAZZINI TERAMO
RGG020  |LINFEDEMI PRIMARI CRONICE
10. MALATTIE DELL'APPARATO RESPIRATORIO
CONICE T I v
AMALATTIA hl{\lt\Trll\ LV(e] ‘G“_U‘Pl'o ASL AS], 2 ASL S 1\7‘".1
u.0.c, l'NlﬂJM()I.ﬂ(ﬂA 15
Goap | PERTENSIONE POLVMONARE U050, PNEUMOLOGIA FISIOPATOLOGIA U.0.C. MEDICINA GERHIALL:
o ARTERIOSA IDIOPATICA S5, ANNUNZIATA CHIET! RESPIRATORIA €. MAZZINT TERAMO
SANTO SPIRITO PESCARA
U0.C. PNRUMOLOGIA &
. 110,80, PNEUMOLOGIA FISIOPATOLOGIA UO.C, MEDICINA GINERALE
RIUOOL. ISARCOIDOSI 55, ANNUNZIATA CHIET] RESPIRATORIA @ MAZZINI TERAMO
SANTO SPIRITO PESCARA
11.0.C. PNEUMOLOGIA £ : " :
ancors |MALATTIE IN RS 1121AL) .0 8.0, PNEUMOLOGEA ISIOPATOLOGIA Uo.c: msl;::ul\ ,‘ILO’}:I'(';"““ 0
4 POLMONARI PRINIUIVE 85, ANNUNZIATA CHIEN RESPIRATORIA G \'A‘T]IN] TERAMO
SANTO SPIRITO PESCARA i MAZZINI TE
X : . - PNE ; .
SINDROMI GRAVI LD INVALIDANTI O R NG e U‘ol'f,’s':(:.":.’l'.:;?(',']?"\ £
RGO [CON IPOVIN1IAZIONE CENTRALE SHEL ANTUMOLOGLA ARQLOCHA
SRR S5, ANNUNZIATA CHIELL RESPIATORIA
el SANTO SPIRITO ESCARA




CODICE T BTN R s ; TR ‘ TR SRR
MATATTA | SAIATTIA B Giuero asil R m BhsLd
: ' : U0 C PNEUNMOLOGIA E
R1N020 EMOSIDEROST POLMONARE U0 5.0, INFUMOLOGIA FISIOPATOLOGIA
INIOPATICA S5, ANNUNZIATA CHIEN RESPIRATORIA

SANTO SPIRITO PESCARA

11.0.C. PNEUMOLOGIA E

Wiy |PROTEINOSI ALVEOLARE U.0.5.D. INELUMOLOGIA FISIOPATOLOGIA
IOLMONARE IDIOPATICA §§ ANNUNZIATA CHIEN RESPIRATORIA
SANTO SPRIO PESCARA
LLO.C. PNEUMOLOGIA E
(iooz |PROTEINOS) ALVEOLARE U.0.5.0 INEUMOLOGIA FISIOPATOLOGIA
POLMONARE CONGENITA §5. ANNUNZIATA CHIELL RESMRATORIA
SANTO SPIRITO PESCARA
U.0.C. PNEUMOLOGIA I
. . ; U.0.5.0. INEUMOLOGIA FISIOPATOLOGIA
RNGHO [ DISCINESIE CILIARL PRIMARIL i gt
SANTO SIMRIO PESCARA
U.0.C, PNEUMOLOGIA £
3 i il UO.C, PEDIATRIA B
RNO9EN [ KARTAGENER, SINDROME DI U050, PNEUMOLOGIA FISIOPATOLOCIA NEONATOLOGIA
§5. ANNUNZIATA CHIEN RESPIRATORIA i et
SANTO SPIRITO PESCAIA IMAZZ, )
1L MALATTIE DELL'APPARATO DIGERENTE
ConICE. Y : ;
GRS MALATTIA B0 GIUID ASL ASL2 ASL S ASL 4
UocC. e
ACALASLA ISOLATA EACALASIA aasikoTmoLoaiaen | oo UL .
Rioog ASSOCIATA A SINDROMI IENDOSCOPIA DIGESTIVA "’“"iﬁ’gﬁ'}"?ﬁ‘fgg‘ G
SANTO SPIRITO PESCARA -
UOND. ENDOSCOPIX | nyey kom\:!i%félosm ED
10020 |OASTRITEIPERTROPICA GIGANTE DIGESTIVA o sk
S5, ANNUNZIATA i | FNPOSCORIA DIGESTIVA
: ( SANTO SPIRITO PESCARA
LOSD ENDOSCOMA Hoo 10,0, PEDIAIRIA
RIO030  [GASTROENTERITE EOSINOFILA DIGESTIVA o '”“;’('gru\"g:gg’.‘}v? NEONATOLOGIA
SSANNUNZINTACHIET | o s GMAZZING TERAMO
UL0.8.D, ENDOSCOPIA V0L
Rioosy [SINDROME DA IS1IDO-0STRUZIONE s T | GASTROENEROLOGIA ED
INTESTINALL S5, AN et | ENPOSCOPIA DIGESTIVA
AT ? SANTO SPIRITO PESCARA
V.08, ENDOSCOPIA UD.C, vo.C
" 1 a0, o " > 0 AS N SN
Riosy  |SOVANGITEPRIMITIVA DIGFSTIVA GASTROENTEROLOGIA ED | ) o OINTEROLOGIA G,
SELENGIANTE S5, ANNUNZIATA Giiiry | EVIOSCOPIA DIGESTIVA MAZZINI TERAMO
g ARl SANTO SPIRITO PESCARA 3
vOoC.
jore [PALATTIA DA INCLUSIONE DI GASTROENTEROLOGIA ED
MICROVILLY ENIX)SCOMA DIGESTIVA
SANTO SPIRIO PESCARA
U.0C,
wiooge | MNFANGECTASIA INTESTINALE GASTROENTEROLOGIA 1
PRIMITIVA ENDOSCOPIA DIGESTIVA
SANTO SPIRITO PESCARA
U0,
miGote |COLESTASI INTRAEPATICHE GASTROENTEROLOGIA FD
PROGRESSIVIE FAMILIARI ENDOSCOPIA DIGESTIVA
SANTO SPIRITO PESCARA
DIFETTI CONGENITI CIRAVE ED MO,
] A GASTROENTEROLOGIA BD
G20 |INVALIDANTI DEL TRASPORTO
kit ENDOSCOPIA DIGESTIVA
SANTO SPIRITO IESCARA
12, MALATTIE DELL'ATPARATO GENITO - URINARIO
conie ey ] ‘
R MALATTIA 10 GRUPPO ASLL ASL2 ASL 3 ASL 4
o UO.C. NIROLOGIA
" 1) Jya J
RAOTO |OIARETEINSIIDO NEFROGENICO Ry Y
RGOS RETRODERTTONEALE 0. NEFROLOGIA
10020 |FIBROS| RETROPERTIONEALE s ok
e e U.0.C. UROLOGIA
RI00S0 [CISTEE INTERS TIZIALE P i SO
R, FoNE ey s CLINICA NEFROLOGICA U.0.C UROLOGIA

S8, ANNUNZIATA CHIET

SANTOSPIRITO PESCARA

RIGNZO

ULOMERULOPATIE PRIMITIVE

CLINICA NEEROIOG
SHANNUNZIATA CI

U0 NEFROLOGIA
SANTO SI'RIO PESCARA

DIALISE G, MAZZINITERAMO

UO.C. NEFROLOGIA 1

RN1360

ALPORT, SINDROME 1

CLINICA NIFFROLOGICA
S8 ANNUNZIANYA Crman

LL6).C. NEFROLOGIA
SANTO SPIRITO PESCARA

UO.C NEFROLOGIA E

DIALISE G, MAZZINT TERAMO)|
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13. MALATTIE DELLA CUT DEL TESSUTO SOTTOCUTANEQ o -
cobicE [ e R T R o T | N
[ AALATIA ASLY ASL2 ; ASLY i ASL s
U,0.5.0. SERVIZIO
RLOUIO  |ERITROCHERATOLIST HIEMALIS DERMATOLOGIA
SANTO SPIRITO PESCAIGA
g { D080, SERVIZIO
R1ODI0 PEMFIGO § "'N“""} g rga‘{gg :OG’CA DERMATOLOGIA
S i SANTO SPIRITO PESCARA
I V05D, SERVIZIO
RLOOSO  |PEMFIGOIDE BOLLOSO cumc'/‘\ g "(‘::.'lf:;\m‘"'“ 75 DERMATOLOGIA
08 2 SANTO SPIRITO PESCARA
FEMFIGOIDE BENIGNO DELLE CLINICA DERMATOLOGICA HO&D, SESVIZIO
Ruose  [CAToD R B DERMATOLOGIA
s : SANTO SPIRID MISCARA
e U.0.5.D. SERVIZIO
RLOOGY  [LICHEN SCLEROSUS ET ATROPHICUS “"N“'l',‘ (';"(’;R."Q;’:’t‘oo'c'\ . DERMATOLOGIA
: e SANTO SPIRITO PESCARA
V05D, SFRVIZIO
RLOOT0  |SINDROME MIGHELIN TIRE BADY DERMATOLOGIA
SANTO SPIRITO PESCARA
SCLEKOST CUTANFA DIFFUSA AD CLINICA DERMATOLOGICA U050, SERVIZIO
RLODSO 174 GRAVITA CLINICA 7.0, ORTONA DERMATOLOKIA
‘ SANTO SPIRITO PESCARA
] U.0.S.D, SERVIZIO R
RLOOS0  [PIODERMA GANGRENOSO CRONICO RURIcY® A DERMATOLOGIA S
e . SANTO SPIRITO PESCARA !
SINDROMI CON DISPLASIA HOSDIERVIZIO
(T TR s DERMATOLOGIA
¥ SANTO SPIRITO PESCARA
CTRODATTILIA ~ DISPLASIA U.0.5.0, SERVIZIO U.O.C. FEDIATRIA £
ol R Mol Be bt Y DERMATOLOGIA NEONATOLOGIA
Sk SANTO SPIRITO PESCARA GMAZZINITERAMO
T . UOSD. SERVIZIO
RNOS60  |DISCIERATOSI CONGENITA ('”"'Cl'} g DERMATOLOGIA
0: SANTO SPIRITO PESCARA
U.0.5.0. SERVIZIO
RNIMSO  [IPOMELANOS! DI ITO cwtc:gag:%w:nmm DERMATOLOGIA
s SANTO SPIRITO PESCARA
U.0.5.0, SERVIZO
RNOSIO  [IPOPLASIA FOCALE DERMICA c:umc:gmo«a;(g&omm DERMATOLOGIA
0 SANTO SPIRITO PISCARA
R ; U0.5.0. SERVIZIO
RNOSI0  |INCONTINENTIA PIGMENT! e aLach DERMATOLOGIA
0 SANTO SPIRITO PESCARA
U.0.5.D. SERVIZIO
RN1680  |SINDROME TRICO-DENTO-OSSEA DERMATOLOGIA
SANTO SPIRITO PESCARA
7 U.0.5.0. SERVIZIO
RNGOID  [IPHOSI CONGENITE SHNIGA MIRMATOLORIOA DERMATOLOGIA
0 SANTO SPIRITO PESCARA
R U.0.5.D. SERVIZIO
RNOGIO  [IPERCHERATOSI EPIDERMOLITICA Mgl DERMATOLOGIA
fes i SANTO SPIRITO PESCARA
U.0.5.0. SERVIZIO
RNISO0  |SINDROME KID PERMATOLOGIA
SANTO SIRITO PESCARA
; ; U.0.5.0. SERVIZIO
RNOS00  [CUTIS LAXA c"“'“;}g%‘m}fy“’“" DERMATOLOGIA
i : SANTO SPIRITO PESCARA
e
. CHERATODERMIE PALMOPLANTARI CLINICA DERMATOLOGICA V020 SEVIAO
RNGI30 e EDITARIE .0, ORIONA PRUMATOLOGIY
SR ; 0, SANTO SPIRITE PESCARA
U.0.5.D. SERVIZIO
A DE *
RNUSI0  [XERODERMA MIGMENTOSO Sh 'C",‘ (‘, %‘f‘;’gﬂ”mt"‘ DERMATOLOGIA
e ! SANTO SPIRITO PESCARA
CHERATOSI FOLLICOLARY: CLINICA DERMATOLOGICA HOED StAvIQ
wyosso  [Sematost! gl DERMATOLOGIA
; i SANTO SPIRITO PESCARA
Wos [CUTEMARNORATA CLINICA DERMATOLOGICA ll{)ﬂ:\ll,)\ ;‘(ﬂ‘(‘:::'?
NUs oren A A S P T B ¥ O
TELEANGECTASICA CONCIENITA 10, ORTONA | sasimoiafiaiTe AN '
' AR i 1.0.5.0. SERVIZIO J
RNOSSO  [DARIER, MALATTIA DI (”N"';}g"g“:'l'g;’{‘oo'c" PERMA TOLOGIA
i ! SANTO SO PESCARA
e ; U.0.5.0. SERVIZIO
RNOS70  |EPIDERMOLISIBOLLOSA FREDITARIA ‘ ""\'L: (?h",“;f;g\?’:"""m DERMA [OLOGIA o
e SANTO SPIRITO PESCARA AT




MALATHA K0 GRUPPO I ASLY L ASL2 ASIJ.‘*{‘"} \
; FRITROCHERATODERMA U.0.8.D. SERVIZIO
NS0 |SIMMERICA PROGRESSIVA ‘ - DERMATOLOGIA . *
SANTO SPIRITO PESCAIRA
OS5 D SERVIZIO
RNDSO0 |ERITROCHERA TODERMIA VARIARILE DERMATOLOGIA
SANTO SPIRITO PESCARA
; : U0 8.0, SERVIZIO
RNOG20  |PACHIDERMOPERIOSTOSI s "'N'CI?(L)’*;"‘[';'T’(‘)?:D"'C" DERMATOLOGIA
PSR SANTO SPIRITO PESCARA
o i LL0.8.0, SERYIZIO
RNOGID | PSEUBDOXANTOMA ELASTICO CrN “';,‘ grg‘l:’l’gg :'U““ i DERMATOLOGIA
-0 PRTOS SANTO SPIRITO PESCARA
; ; U.0.5.D. SERVIZIO U.O.C. PEDIATRIA £
RNOGAO  [APLASIA CONGENITA DELLA CLI! S = (?%"'R?;S,{”G'c" DERMATOLOGIA NEONATOLOGIA
i SANTO SMIIIO PESCARA | GMAZZINI TERAMO
1,0.5.0, SERVIZIO
NNWZ0 [HAY.WELLS, SINDROMEDI DERMATOLOGIA
SAN'TO SPIRITO PESCARA
LLO.S., SERVIZIO
RNISGO  |NEU-LAXOVA. SINDROME DI DERMATOLOGIA
SANTO SPIRITO PESCARA
U.0. DERMATOLOGIA — 1.0.5.0. SERVIZIO)
RNIGS0 [SINDROME DEL NEVO DISPLASTICO ONCOLOGICA C”N'C;,‘ (r)’r(':l‘n'g\?':" AN DERMA TOLAGIA
SAN SALVATORE LAQUILA ‘ ; SANTO SPIRITO PESCARA
10, DEAMATOLOGIA | . U.0.5.0, SFRVIZIO
RNI1660  [SINDROME DEL NEVO EPIDERMICO ONCOLOGICA i - g "(')L[‘(,'r':)r;,’/:'omc“ DERMATOLOGIA
SAN SALYATORE LAQUILA O SANTO SPIRITO PESCARA
o ; U.0.8.D, SERVIAI0
RNI7T00  [SIOGREN-LARSSON, SINDROME DI c“"”:,‘g'g;.'{:;:fm'("\ DERMATOLOGIA
o i SANTO SMRITO PESCARA
U0.8.D. SERVIZIO
RNITID  [TAY, SINDROME DI DERMATOLOGIA
SANTO SPIRITO PESCARA
14, MALATTIE DEL SISTEMA OSTEOMUSCOLARE E DEL TESSUTO CONNETTIVO
conicT: e : : ]
s MALATILA 10 GRUIO L AsL ASL2. ABLS | i ASL4
3 CLINICA MEDICA U.0.C. REUMATOLOGIA | U.0.C. MEDICINA GENERALE
kpnio;  |ERMATOMIOSITE 55, ANNUNZIATA CHIETI | SANTO SPIRITO PESCARA | G, MAZZINI TERAMO
T CLINICA MEDICA U.0.C. REUMATOLOGIA | 140.C, MEDICINA GENERALE
RMo020  [POLIMIOSITR SS. ANNUNZIATA CHIETT | SANTO SPIRITO PESCAIRA G, MAZZINIHERAMO
woozr |PINDROME DA ANTICORPI CLINICA MEDICA UO.C. REUMATOLOGIA | U.0.C. MEDICINA GENERALE
! ANTISINTETASI SS. ANNUNZIATA CHIEN | SANTO SPIRITO PESCARA | G, MAZZINT TERAMO
j CLINICA MEDICA UO.C. REUMATOLOGIA | V0., MEDICINA GINERALE
1tM0030  |CONNKEITIVITE MISTA S8, ANNUNZIATA CHIETT | SANTO SPIRITO PESCARA | G. MAZZINS TERAMO
CLINICA MEDICA 1,0.C, REUMATOLOGIA | L.0.C, MEDICINA OENERALE
AR B
MO0 [FASCITE EOSINOFILA SS. ANNUNZIATA CHIET] | SANTO SPIMTO PESCARA | . MAZZINI TERAMO
: CLINICA MEDICA V0., REUMATOLOGIA | U.0.C. MEDICINA GENERALL
RMO0%0  |FASCITRDIPFUSA SS. ANNUNZIATA CHIET! | SANTOSPIRITO PESCARA | O, MAZZINI TERAMO
. CLINICA MEDICA U.0.C. KEUMATOLOGIA | U.0.C. MEDICINA GENERALE
kpannee  (POLICONDRITERICORRINTE 58, ANNUNZIATA CHIET | SANTO SPIRITO FESCARA G, MAZZINI TERAMO
iiore |ANGIOMATOSI CISTICA DIFFUSA CLINICA MEDICA 1.0.C. REUMATOLOGIA
DELLIOSSO S5 ANNUNZIATA GIIER | SANTO SPIRITO PLSCARA
: i CLINICA MEDICA U.0.C. REUMATOLOGIA
I R |IRROFLASIA OSSTA BROGRISSIVA $5. ANNUNZIATA CHIENL | SANTO SPIRITO PESCARA
oo |FIVRODISPLASIA OSSIFICANTE CLINICA MEDICA U.0.C. REUMATOLOGIA
i PROGRISSIVA S5, ANNUNZIATACHIETT | SANTO SPIRITO PUSCARA
CLINICA MEDICA U0.C REUMATOLOGIA
I“"“’"’“ MELOREOSTOS! SS. ANNUNZIATA CIIET] | SANTO SPIRITO PESCARA
i S5 CLINICA MEDICA 0.6, REUMATOLOGIA
kMop10 - [MIOSITE A CORP INCLUSE SS ANNUNZIATA CHIFTI | SANTO SPIRITO PESCARA
R . CLINICA MEDICA LOL, REUMATOLOGIA
RMOLLL - [MIOSITE EQSINOFILA IDIOPATICA S ANNUNZIATACHIETT | SANTO SPIRITO PESCARA
i CLINICA MEDICA U0 REUMATOLOGIA | U0.C, MEDICINA GENERALE
RAMOI20  ISCLIROSI SISTEMICA PROORESSIVA S5 ANNUNZIATA CHIET | SANTO SPIRIIO PESCARA G MAZZINT TERAMO
, CLINICA MEDICA UOC. RIUMATOLOGIA | U.0.0. MEDICINA GINTRALE
Raa1aYy | [SINDROMESARHO S5, ANNUNZIATA CHIET! | SANTO SPIRIIO PESCARA T, MAZZINE TERAMO




15. MALFORM; ONGENITE , CROMOSOMOPATIE E SINDROMI GENETICHE
 CODICE (R 0y IATHAEIO GRUMYO T el TAS L | AR AT
MALATIIA g !
e ] 1LO.C, PEDIATIIA E
10,C. GENETICA MEDICA UO.C, PEDINIRIA e
WNODID | ARNOLD-CINARI, SINDROME DI 7 I BTIC A MEDNE ; rictich
85, ANNUNZIATA CHIEN | SANTO SPRITO PISCARA B baialieiost i
tNoo0 |MICROCEFALIA ISOLATA O V0.C, GENFTICA MEDICA 1.0.C. PEDIATIIA
) SINDROMICA S5, ANNUNZIATA CIIETT | SANTO SPIRITO PESCARA
i U.0.C. GENELCA MEDICA
RNOOJD  |AGENESIA CERERELIARE g ey S
o . U.0.C. GENETICA MEDICA U.0.C. PEDIATIIA
RNOMO. [IOUBEKY; SINPROME DI SS. ANNUNZIATA CHIET | SANTO SPUUITO PESCARA
anosy | LISSENCEPALIA ISOLATA O 1.0.C, GENETICA MERICA U.0.C. PEDIATRIA
: SINDROMICA S5, ANNUNZIATA CHIETI | SANTO SMIUIO PESCAIA
wxooey  |OHOVROSENCEFALIA ISOLATA O 11,0.C. GENENCA MEDICA 1.0.C, PEDIATRIA
NODED | DROMICA S5. ANNUNZIATA CHIEH | SANTO SPIRITO PESCARA
0 NS o b T
AGENESLADISGINESIA DEL, CORIO R, i PG U.0.C. PEDIATRIA B
BNOMR  [RARORATUTaRMATIOCATA R $5, ANNUNZIATA CHIETL | SANTO SPIRITO PESCARA
SINDROMICA : d ek GMAZZINTTERAMO
) e U0.C, GENETICA MEDICA
RNIMO  |AASE-SMITI, SINDROME DI A
U.0.C. GENETICA MUDICA
RNIST0  |NEUROACANTOCITOSI g ipels
) . U.0.C. GENETICA MEDICA
RNIG30  |SINDROME ACROCALLOSA sl ki
: i ; U.0.C. GENFETICA MEDICA
RNIT40  |WALKER-WARBURG, SINDROME DI PR e
ALTRESINDRON MALFORMATIVE
anGor  |CONGENITE GRAVI ED INVALIDANT! O T e
CON PREVALIN 11: ALTERAZIONE DI, $5. ANNUNZIATA CHIED
SISTEMA NERVOSO
RQWI0  |GERSTMANN, SINDROME DI
RFCiEs | ANOFTALMIANICROFTALMIA U.0.C. GENEICA MEDICA
ISOLATE O SINDROMICHL: SS. ANNUNZIATA CHIETT
nnogzo|FOIN-CHAVANY-MARIE, SINDROM U.0.C. GENETICA MEDICA
? oI 5. ANNUNZIATA CHIET
3 it : U.0.C. GENETICA MEDICA
RNOO90  [AXENFELD-RIEGER. ANOMALIA 1 SR
" o U.0.C.. GRNETICA MEDICA
RNIOS0  |ANENFELD-RUEGER, SINDROME DI P et
. U.0.C, GENETICA MEDICA
RNOIOO [ PETTRS, ANOMALIA DI o DTSRk SR
. : UO.C. GENETICA MEDICA
RROIID ANTRIOLA S8, ANNUNZIATA CHIGT)
unGior |[COLOBOMA CONGENITO OCULARE . UO.C. GINETICA MEDICA
? ISOLATO O SINDROMICO $8., ANNUNZIATA CHIET]
Noize |[COLOBOMA CONGENTIO DR PISCO UL0.C. GENETICA MEDICA
OO 585, ANNUNZIATA CHIETI
. _— U0.C. GENETICA MEDICA
RNOII0  [ANOMALIA "MOUNING-GLORY" kol oty
RNou | PERSISTENZA DELLA MEMIRANA V.0.C, GENETICA MEDICA
PUPILLARE §S. ANNUNZIATA C11l1z01
’ ; y U0.C, GENETICA MEDICA
RNISSD  [NORRIF, MALAFHA 01 g e
i [VOGTROYANAGHHARADA, 14,0 €. GENETICA MEDICA SR
M siorom: b §5. ANNUNZINTA CLIEN e &




S8 ANNUNZIA YA CrieT

T R R T T i
satATriA| MALATIIA KO GRUMOH ASL o ASLZ N ASL3
: TR U0.C, GINETICA MEDICA
fNoseY  |DISECASIASEUIONONICA §5, ANNUNZIATA CHILT)
I , U0.C. GINENCA MEDICA
RNI4G0 |ERASER, SINDROMU I il
g " i : L.O.C. GENEDNCA MEDICA
RNI780 [WELLLMARCHESANT, SINDRONIE DI e MY
ALTRE SINDROMI MALFORMATIVE
NGt |CONGENITE GRAVI EDINVALIDAN 1t LO.C GENENCA MEDICA
CON PREVALENTE INTERESSAMENTO §5, ANNUNZIATA CHIEI
DELLAIPARATO VISIVO
: ; R UO.C, GENETICA MEDICA U0, PEDINTRIA
WG PRIROMICONERANIDINRIION 55 ANNUNZIATA CHIEN | SANTO SPIRITO PESCARA
" — LOL, GENENCA NEDICA
RNGOSD  [ACROCEFALOSINDATTILIA Sl o
U.0,C. GENETICA MEDICA
RNOKIO [ANTLEV-BIXLER, SINDROME DI o i e
. UO.C. GEREICA MEDICA
. o -
KNOSIO  |BALLER-GEROLD, SINDROME DI PR shORN
o g g U0.C. GENETICA MEDIA
RN10  [CARPENTER, SINDROME DI o RN e
— ' 11,0.C. GENETICA MEDICA
RNIMO  [FPEIFEER, SINDROME DI e T
s 1.0.C. GENETICA MEDICA
RNIZID  [SUMMITT, SINDROME DI o e ch i
] ! 10.C, GENETICA MEDICA L0, PEDIATRIA
NGO | CRONIOSIIONTERIERBIARIS §5, ANNUNZIATA CIETI | SANTO SPIRITO PESCARA
U.0.C. GENETICA MEDICA UO.C. PEDIATRIA
RNGO4,  [CRONZON, MALATTIA DI SS. ANNUNZIATA GINETE | SANTO SPIRITO PESCARA
: L . U.0.C. GENETICA MIDICA
RNGUI0  [DISOSTOSI MAXILLOFACCIALL AT e
— s 1,0.C. GENEVICA MEDICA
RNGO0  |DISPLASIA FRONTO-PACIO-NASALE bl
x : T U0.C. GENETICA MEDICA
RNGOAD  [DISPLASIA MAXILLONASALS: G i it
; ; . 1,0.C, GENETICA MEDICA
RNOJO0  [JACKSON-WEISS, SINDROME DI SS. ANNUNZIATA CHIET)
. U0, GENETICA MEDICA
RNIO0D  [NAGER, SINDROME DI e i
ALTRIE ANOMALIE CONGENITE GRAVI
anGosn  |EDINVALIDANT DEL CRANIO 150 U.0.C. GINETICA MEDICA
1113 OSSA DELLA FACCIA, DI 5. ANNUNZIATA CHIET!
TEGUMENTI E DELLE MUCOSE
SINDROMI MALFORMATIVE
(NGla |[CONGENITE GRAVI E) INVALIDANTI U.0.C. GENETICA MEDICA
i CON ALTERAZIONE DELLA FACCIA S5, ANNUNZIATA CHIET]
COME SEGNO PRINCIPALE
: ; 0,6, GENETICA MEDICA
RN09I0  {GOLDENHAK, SINDROME DI gL
Nus |STNDROME CEFALOIOLISINDATIILIA o andmen Simes
DI GRAG $5. ANNUNZIATA CHIET
: s ) L.0.C. GENIENEA MEDICA
RNOIT0 |SINDROME OTO-FALAIU: DIGHALL P
) : ‘ ' 0., GENETICA MEDICA
(N0 [FOCOMELIA 85 ANNUNZIATA ClIi
. - e & y i =
A PR RO e e 0.0 GENETICA MEDICA




CODICE

el

S ASL2
s

Lt

FORMA ISOLATA 0 SINDROMICA

S8, ANNUNZIA IA CHIETT

b OPEDINIRICA
SANTO SPIRITO PESCARA

¢ : AIIARE U0, GRNETICA MEDICA :
RN0290  |CAMITODATTILIA FAMIEIARE S et
R = U0.C. CHIRURGIA
RNO430 [POLAND, SINDROME DI l’s';’."\‘Jﬁ‘:;rl'fg\“('."'mf,;‘ PEDIATRICA
ANl 1 SANTO SPIRIO PESCARA
! i RO ) U.0.C. GENENCA MEDICA
RNOIGD  |[SINDROME FEMORO-FACCIALL: G ea e
nNGozo  [FINPROMICON ARTROGRIFOS! LO.C GEXETICA MUDICA
) MULTIDLE CONGENITE §5. ANNUNZINTA CHIET]
U.0.C. GENENCA MEDICA
\ ] 1
RNI0G0  |ROBERTS, SINDROME DI A e
enoie [SINDROMETWSNA- "UOC. GENETICA MEDICA
: PSEUDOCAMPTODATTILIA §5. ANNUNZIATA CHIET)
; T UL0.€. GENETICA MEDICA
RNGS9D  |FREEMAN-SHELDON. SINDROME DI A el
U.0.C. GENENCA MEDICA
) o ™~ 0 ESIA FIF :
RNLII0 SEQUINZA DA IPOCINESIA FETALE 55, ANNUNZINTA CHIED
; i U.0.C. GENIHCA MEDICA
RNIE70  |SINDROME 13 PTERIGH MULTIPLI prg s
ALTRESINDROM! MALFORMATIVE
RNGIst | CONGENITE GRAVI ED INVALIDANTI U0.C. GENETICA MEDICA
CON ALTERAZIONE DEGT 1 ARTE 55, ANNUNZIATA CHIET
COME SEONO PRINCIPALE
i SRS U.0.C. GENETICA MEDICA
RNOMD  |SEQUENZA SIRENOMELICA g e
! . . U.0,C, GENETICA MEDICA
RNOJU  |ADAMS-OLIVER, SINDROME DI B LN e
RNIgo  |SINDROMETROMBOCTTOMNICA U.0.C, GENEENGA MEDICA
A CON APLASIA DEL 1ADIO S8, ANNUNZIATA CHIEET
SINDROMI MALEORMATIVE ety T U.0.C, FEDIATRIA E
RNGL  [CONGENITE GRAV ED INVALIDANT lg?f\;,ﬁmmﬁ\"z:'ﬁgﬁ‘ NEONATOLOGIA
DIEL CUORE E DL GRANDI VASI i g ¥ GMAZZINT TERAMO
: 2 U.0.C. CHIRURGIA
RNOISD  [BLUE RUBRER BLES NEVUS ‘;?f\Nf‘T:;E‘%‘A‘gﬁSf PEDIATRICA
-ANNUNY SANTO SPIRITO PESCARA
: : 3 U.0.C. GENETICA MEDICA
RNOT40  [IVEMARK , SINDROME DI ek
] e U.0.C. CHIRURGIA
RN [KLIDELARENAUNAY. SINDROME DI %gf&ﬁﬂg‘;&":ﬁ;‘ TEDIATRICA
" g SANTO SPIRILO PESCARA
ALTRE SINDROMI MALFORMATIVE < =i : U.0.C. CHIRURGIA
RNGI4Z  [CONGENITE CRAVE ED INVALIDANTI e fw‘:m/"‘k'r‘,\“('clﬁfn" PEDINITICA
DEL VA1 PERIFERICI : ANTACHIETL | cANTO SPIRTO PESCARA
U0.C. UENETICA MEDICA
LI i
RNOJMO  [RIIPPEL-FEIL SINDROMI DI gtttk
. U.0.C. CHIRURGIA
RNO}0  |GASTROSCINSI P f:&z\"z'l'f;"\“ﬁﬁg"‘ PEDIATRICA
S ‘ SANTO SPIRITO PESCARA
1.0.C. CHIRURGIA
S CGIENF A1)
RNOIZU  [SINDROME PRUNY 81143 ‘i?f\({«?n'jﬁf%‘,\‘gnﬁﬁ\ PEDIATRICA
s A SANTO SPIRITO PESCARA
T U.0.C. CHIRUIGIA
RN0322 [oNFALOCHL ‘i?ﬁ::’\';;;&;‘l\“:\';::g PEDIATRICA
SrAukb SANTO SPIRITO PESCARA
ALTRE MALFORMAZIONI CONGENITE . 110.C, CHIRURGIA
RNGINZ  [GRAVEED INVALIDANTI DELLA L;;):N(‘.\lr&r:,r?:;\'\\g’mc: PEDIATRICA
PARETE ADDOMINALE A . S SANTO SPIRITO PESCARA
RNOG0 [ MALFORMAZIONE ANO-REFTALE IN V0., GENIFIICA MEDICA VO.C. CHIRUKGHIA UO.C. PEDINKIA

NEONATOLOGLA
GMAZZINDTERAMO

HIRSCUSPRUNG, MALATTIA 1]

110 €, GINETICA MEDICA

U.0.C. CHIRURGIA

BOC PEDIATRIA 1

RNO200 e PEDIATRICA NEONATOLOGIA
NUNZ Rilh s
B-AnRATACHI SANTO SPIRITO PESCARA GMAZANLTIRAMO




TCODICE
MALATLIA

0 PRy (e AN LI T
MALATIIA PO GRUPIO.

b

asi.y

HEI
)ﬁ 'gi"f

o

W AsLY

GOLDBERC)-SI Il‘lll»:\lTZEN. SINDROME

V0.0, GENETICA MEDICA

SSOANNUNZIATA CHIETT

L 55 ANNUNZIATA CHIET]
TR e O.C, CHIRURGLA LO.C, PEDIATRIA €
RNO2IO [ATRESIA BILIARE ‘i?i&'l:‘j/';‘\;‘/\“gl"ﬂfl;‘ PEDINTRICA NEONATOLOGIA
- i : SANTO SPIRITO PESCARA GMAZANTTERAMO
R 1L0.C, CHIRLRGIA
RNOZ20 [CAROLL MALATTIA DI e (;&'L\,'\',;':‘\;‘\"("fgﬁ',‘ PEDIATRICA
T ARTERARIEETET 1 SANTO SPIRITO MSCARA
1.0, CHIRURGIA
P
RNO20  |MALATIIA DEL FEGATO POLICISTICO ';');’; N‘t:l’f;j:‘;;‘,\‘g[‘l:;‘ PEDIATRICA
i i SANTO SPIRITO PESCARA
DIFETT CONGENIT DI, TUBO { R U.0.C. CHIRUKGIA U.0.C. PEDIATRIA
RNG25I  |DIGERENTE: AGINESIA, ATRESIE, LA R PEDIATRICA NEONATOLOGIA
FISTOLE E DUPLICAZION] - ANNUNZIATA CHIELL ¢y NTO SPIRITO MicaRA GMAZZINTTERAMO
ATRESIA ESOFAGEA O FISTOLA V.0.C. GENETICA MEDICA U.0L. GHIRURGIA VO.C. FEDIATRIA R
RNOLED Loy A CHEDESOFAGEA S5, ANNUNZIATA CHIET] PEDIATHEA NEGNATOLOGIA
hlongr Fhbothiitt SANTO SPIRITO PESCARA GMAZZINT TERAMO
L U,0.C, CHIRURGIA 110.C. PEDIATIA
RNOIT0 [ATRESIA DIL DIGIUNO PR PEDINTRICA NEONATOLOGIA
55 ANNUNZINTA CHIEIT | ) SPIRITO PESCARA G MAZZINT TERAMO)
o R U.0.C. CHIRLRGIA UO.C. PEDINTRIA E
RNOISO  |ATRESIA O STENOSI DUODENALE ‘;;":\;;h:\:‘..',:f\.’,\‘\g'}ﬁ:_fi'l‘ PEDIATRICA NEONATOLOGIA
- ANNUNZIATA CHIEIL 1 o\ NTO SPIRITO PESCARA GMAZZINI TERAMO
ALTREMALFORMAZIONI CONGENITE e U,0.C. CHIRURGIA
RNG2S2  [GRAVI ED INVALIDANTI R eTaC A PEDIATRICA
DELLAPPARATO DIGERENTE 2 AU ] SANTO SPIRITO PESCARA
! . . 1,0.C. GENETICA MEDICA
HNMS0  |RENECON MIDOLLARE A SPUGNA 86 IR I
: MALATTIA RENALE CISTICA U0.C. GENENCA MEDICA HOCCHIRUEIA VO PRAATRIA L
RNGa6T [ e L M PEDIATRICA NEONATOLOGIA
3 S SANTO SPIRITO FESCARA GMAZZINT TERAMO
RENE FOLICISTICO AUTOSOMICO U.0.C. GANETICA MEDICA U0 PEDIATRIAT
RIOMD I pgerssivo 5. ANNUNZINTA CHIETE NEONATOLOOIA
: GMAZZINITERAMO
y 1,0.¢. GENENICA MEDICA
RNOYSD  |MECKEL. SINDROMF DI AT
T U.0.C. CHIRURGIA
RNIBI0  |ESTROVIA VISCICALE e g&m;:"\;\\"g;ﬂ_ﬂf PEDIATRICA
' “Aie : SANTO SPIRITO PESCARA
DIFETTI DELLO SVILUPPO SESSUALE ? ;
NGz |CON AMUIGUITA' DEI GENITAL O U,0.C, GENETICA MEDICA U.0.C, PEDIATRIA u&g.\:::,.:g?oméab
DISCORDANZA CARIOTIPO/SVILUPIO S5, ANNUNZIATA CHIEN | SANTO SPIITO PESCARA B psenstlemg
GONANICO EO FENOTIPO ' |
. - U.0.C. GENENCA MEDICA U0.C. PEDIATRIA
RNGOLe:  IPSELDOERMAIRODTIEMI S5, ANNUNZIATA CHIETL | SANTO SPIRITO MSCARA
U.0.C. GENETICA MEDICA
oy Y
RNLBO  [DINISDRASH, SINDROME DI o RNUN s e
) T U.0.C. GENETICA MEDICA (10.C, PEDIATRIA
hiN0240  [CRMAFRODITISARY VERY §S, ANNUNZIATA CINET] | SANTO SPIRITO PESCARA
AUTRI DIFETT] GRAVI D
INVALIDANTI DELLO SVILUFI'O
NGy [SVSSUALE CON AMDIGUTTA DI U.0.C, GENIETICA MEDICA VO CHRUROA
GENIIALLEEO DISCORDANZA ss.aNNUNzZvTA CIEn | SEOLTROR
CARIOTIPO/SVILUPO GONADICO EO §
FENOTIPO
ALTRIMALFORMAZIONI CONGENITE R U0.C. CHIRURGIA
ING264 |GRAVIED INVALIDANTI Q?RNTCTJ::??‘\\E'?‘IW PEDIATRICA
DELLAPFARATO GENTIO-URINARIO S5 ANNUNZINTA CIIETT 510 SPIRITO PESCARA
STMDROMI MALTORMATIVE
NGl |CONGENITE GRAVI ED INVALIDA 1 U0.C. GENETICA MEDICA
A CON DISOSTOSI COME SEGNO S5, ANNUNZIATA CHIET
PREVALENTE
RNU2SY ACRODISOS TOS! VM ITICA MEDIEA

ItNwen

SINDROIE DA REGRESSIONI
CAURALL

L.OC. GENETICA MEICA
55, ANNUNZIATA CHIET

HO.C CHIRURGIA
PEDIAIRICA
SANTO SPIRITO PES{ARA

IENGHSO

CONDRODISTROFIE CONGENITE

U.0.C, GINETICA MEDICA
S5, ANNUNZINTA CHIEDN

U0 PEDINTRIA i
NEONATOLOGIA
GNAZZINTTERAMO




SAN SALVATORE L'AQUILA

SS. ANNUNZIATA CHIEN

SANTO SPIRITO PESCARA

A N\
R g.
5
T v
s “’\'{)‘u"} Hy/ O
EonicE » T = s
o R SR TR T A
NGogn  |OSTEODISTROFIE CONGENITE ' UO.LC GENETICA MEDICA "\ﬁ:f;‘":\ : m\.ggx'}\ J
" ‘~( l . N . . ? B 0
ISOLATEEG IN FORMA SINDROMICA 55, ANNUNZIATA CHIET bt
. e« . DO, GENETICA MEDICA
RNO9GH MAEBFLCCE SINDROME DI 5. ANNUNZIATA CHIET
fnnasy | PISPLASIA SPONDILORPIFISARIA UO.C. GINGTICA MEDICA
g CONGENITA §5. ANNUNZIATA L
oo [PYGGYEMELCHIOR CLAUSEN U0.C. GENETICA MEDICA
(DMC). SINDROME DI 55, ANNUNZIATA CHIETT
: U.0.C. GENETICA MEDICA
INOAI0  PARCHO-LEVIN, SINDROME DI chy Ll St
ANGos |SINDROMI DA ANEURLOIDIA U0, GENETICA MEDICA | U.0.C. GENETICA MEDICA U0.C. PEDIATRIA
CROMOSOMICA SAN SALVATORE LAQUILA | S5, ANNUNZIATA CHIETL | SANTO SPIRITO FESCARA
i T U0, GENGTICA MEDICA | 1U,0.C. GENETICA MEDICA U.0.C. PEDIATHIA
RNgaMo | TURNER, SINDROME Of SAN SALVATORE LAQUILA | S5, ANNUNZIATA CHIETT | SANTO SPIRITO PESCAItA
——— g::z’:_?"}:a’l‘} :[';l‘mgf\'.;:""m" U0, GENENCA MEDICA | U.0.C. GINETICA MEDICA U0.C. PEDIATRIA
bl et i SAN SALVATORE JAQUILA | SS. ANNUNZIATA CHIEN | SANTO SPIRTO PESCARA
3 ; : ‘ U.0.C. GENEICA MEDICA
ANIS9  [PALLISTER-KILLIAN, SINDRO: DI o N e
o U0, GENETICA MEDICA | U.0.C. GENETCA MEDICA U.0.C. PEDIATRIA
RN0620  [SINDROMEDEL "CRI DU CHAT SAN SALVATORE 'AQUILA | S5, ANNUNZIATA CIIETT | SANTO SMRITO PESCARA
: : U.0.C. GENEHCA MEDICA
RNITS0 |SINDROME WAGK el i
i i . U.0.C, GENETICA MEDICA U.0.C. PEDINTRIA
IR0 [WILLIAMS, SINDROME LI S5, ANNUNZIATA CHIETL | SANTO SPIRITO PESCARA
X U.0,6. GENETCA MEDICA
RNOT00  |WOLF-HIRSCHHORY, SINDROME DI 8 R
nNisse  [SINDROME DEL CROMOSOMA X L0, GENENCA MEDICA | L.O.C. GENLEFCA MEDICA U.0.C. PEDIATRIA
FRAGILE SAN SALVATORE LAQUILA | S5, ANNUNZIATA CHIELI | SANTO SPIRFTO PESCARA )
SINDROMI MALFORMATIVE
pxcosy  |CONGENITE CON AUTERAZIONEDEL | U0, GENETICA MEDICA | U.O.C. GINETICA MEDICA
NG TESSUTO CONNEITIVO COMESFGNO| SAN SALVATORE LAQUILA | §5, ANNUNZIATA CHIEN
PRINCIPALE
o e . U.0.C. PEDIATRIA 1
U.0. GENETICA MEDICA | U0.C. GENETICA MEDICA VO, PEDIATRIA
RNID20  [MARFAN, SINDROME DI ] ) HIATH NEONATOLOGIA
: 2 L . ANN : 0§ NG
SAN SALVATORE UAQUILA |  §S. ANNUNZIATA CHIETI | SANTO SPIRFO PESCARA DIOTs,
) . ) U,0.C. GENETICA MEDICA U0.C. PEDINTRIA
RGO [BLEKS-DANLOS, SINDROME DI ik oy || T,
U.0.C. GENETICA MEDICA
RN1220  [STICKLER SINDROME DY PRl
SINDROMI MALIORMATIVE
NGoss  |CONGENITEGRAVIIDINVALIDANTI | U0, GENETICA MIDICA | UL0.C. GENIZTICA MEDICA U.0.C. PEDIATRIA
! CON BASSA STATURA COME SEGNO | SAN SALVATOREL'AQUILA | S5, ANNUNZIATA CHIITTT | SANTO SPIRITO PESCARA
PRINCIPALE ‘
S22 i U.0.C. GINETICA MEDICA
RNOTOO  [AARSKOQ, SINDROME DI e AN SR
i UO.C. GENETICA MEDICA
RNOS70 |[DUBOWITZ SINDROMED] Pl
- U.0.C. GUNEIIGA MEDICA
J 8| 1E
RNIOTU  [RODINOW, SINDROME DI N o St
; (i v s UO. GENENCA MEDICA | U0.C. GENETICA MEDICA
RNIOBO JRUSSELL-SILVER, SINDROME i SAN SALVATORE LAQUIA | SS. ANNUNZIATA CHIET
N . O, GENEIICA MEDIEA | UO.C. GrxiTieamioies | '
RX1100 [SECKEL SINDROME DI SAN SALVATORE LAQUILA | S5 ANNUNZIATA CHIEN)
) i i o of | o : 8 > Hi o | ;
G R T A U0 GENENCAMEDICA | UO.C. GINENGA MEDICA U.0.C. PEDINTRIA

i




CODICE,
MALATTIA

MALATTIA

SINDROME MALFORMATIVE 3
CONGENITE GRAVI ED INVALIDANT]

LLO. GENETICA MEDICA

LLOC, GENETICA MEDICA

KNGS |CARNTTERIZZATE DA UN R e
T SAN SALVATORE AQUILA | S5, ANNUNZIATA CHIETE
ECCRSSIVO
, BECKWITHEWIEDEMANN, SINDROME UOC. GENENCA MEDICA | UO-C- TERAPIA INTENSIVA
RN Iy §5. ANNUNZIATA CHIELt NEEINATALL
A A g SANTO SPIRITO ESCAIA
. , UOC, GENETCA MEDICA
RCQID [SOTOS, SINDROMI: D1 P e
. R U,0.C. GENENICA MEDICA
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ALLEGATO 2

Modello di certificazione di diagnosi di Malattia Rara ai fini del riconoscimento del Diritto

all’Esenzione (da trasmettere per via telematica al Registro Regionale)

Rilasciata dal Presidio della Rete ai sensi dell'art. 2, comma 2. ed dell'an, 5, commi 1,2, 3 ¢ 4 del DM n. 279 del 18.05.2001: "Regolamento di
istituzione della Rete nnzionale delle Malattic Rare ¢ di csenzione dalln panceipizione al costo delle relative prestuzioni saniticie, i sensi dell'ant. 5,
comma |, lettera b) del DLgs 29 aprile 1998, n, 124" ¢ dell'ant, 52 del DPCM 12.01.2017 “Definizione ¢ aggiornamento dei livelli essenziali di
assistenza, di cui allarticolo 1, comma 7, del decreto legislutivo 30 dicembre 1992, b, 502",

Ente:
Data: Luogo:

Si certifica che
Nome: Cognome:

Data e [uogo di nascita

Comune ¢ indirizzo di residenza

Codice fiscale:

I portatore della seguente patologia

(descrivere la patologia come riportata nell'elenco di cui all’ Allegato 7 del DPCM 12.01.2017)

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

Timbro e firma del Medico Responsabile

del Presidio di Rete
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SCHEDA DI VALUTAZIONE DEI REQUISITI PER L’ INSERIMENTO
NELLA RETE REGIONALE PER LE MALATTIE RARE

NUMERO DI CASI DELLA MALATTIA RARA IN OGGETTO SEGUITI DAL PRESIDIO
1. Numero complessivo dei casi tratlaﬁ nei 5 anni precedenti: ........o.....

2. Numero di nuovi casi trattati nei 12 mesi precedenti a quello della candidatura: ..............

SERVIZI PRESENTI ALL'INTERNO DEL PRESIDIO

3. Servizio per I"emergenza dedicato a malattie rare (es. rin'(racciabiliti\/repcribililé) O
BE ST SPEOUTGALET oimusmiumints it N e s A

4. Servizio di consulenza genctica O
5. Laboratorio di genetica medica 0

PERCORSO DIAGNOSTICO TERAPEUTICO ASSISTENZIALE

6. Esiste un percorso diagnostico-terapeutico adottato ¢ formalizzato per la specifica condizione? O
Se Si, allegare la documentazione in cui & formalizzato il percorso.

7. 1l presidio & in grado di garantire la presa in carico globale e multidisciplinare del paziente, che comprenda
la fase di accertamento diagnostico, il follow-up e il trattamento:

2 No
(3 8i, nella sua interezza al proprio interno
O 8i, per mezzo di una collaborazione esterna O in Italia O all’estero

In quest’ultimo caso, specilicare i Presidi e la/e Unita Operativa/e di riferimento

.....................................................................................................................................................................

.....................................................................................................................................................................




ATTIVITA’ FORMATIVA NEGLY ULTIMI 5 ANNI
(esclusivamente attinente alla malattia/gruppo)

8. Attivita formativa organizzata dal Presidio (Se si, allegare documentazione a supporto) 0
9. Attivita [ormativa organizzata dal Referente (Se si, allegare documentazione a supporto) a
10, Partecipazione del Referente a convegni in qualita di relatore/moderatore o

RELAZIONE CON ASSOCIAZIONI, PAZIENTI £ FAMILIARI

1 1. Il Presidio collabora con Associazioni di pazienti e/o familiari dedicate alla malattia? 0

Se 81, indicare di seguito i riferimenti della/e Associazione/i:

12. 1l Presidio € dotato di un sito web istituzionale con spazio dedicato alle Malattie Rare? |

RICERCA E PRODUZIONE SCIENTIFICA
(esclusivamente attinente alla malattia/gruppo)

13. Partecipazione a “trial clinici”

Se Si, indicare di seguito i/l numeri/o di registrazione dei/l trial su ClinicalTrials.gov o WHO ICTRP o, in
assenza dei precedenti, il numero di riferimento del Comitato Etico che ha approvato il trial:

.......................................................................................................................................................................

14, Collaborazione a gruppi di lavoro, reti regionali, interregionali e internazionali, progetti di ricerca

Se Si, indicare di seguito la denominazione dei progetti, le annualita e la fonte di finanziamento;




RICHIESTA DI AUTORIZZAZIONE ALLA FORNITURA DI F ARMACI, INTEGRATORI,
DISPOSITIVI PER MALATTIA RARA (cod. esenzione )

(eampilare un modulo per ogni funmiaco, integratore, dispusitivo)

Al Direttore del Servizio Farmacia

ASL
Il sottoscritto Qualifica
Unita Operativa CDC
Email Telefono
Richiede per il paziente
Cognome e Nome Data di nascita / £
Codice fiscale Asl di appartenenza
Patologia Codice esenzione
FARMACI 0 SI 0 NO
Se SI. compilare la sezione seguente:
Principio attivo Forma farmaceutica

Dosaggio richiesto (giornaliero, per ciclo di trattamento, per singolo trattamento):

{0 Giornaliero
[J Per ciclo trattamento
0 Per singolo trattamento

Durata del trattamento O Inizio lerapia O Proseguimento terapia

Per la seguente indicazione terapeutica

Da somministrare in regime di [ ricovero ordinario [ day hospital [ ambulatorio [ domicilio




I1 Responsabile dell’Unita Operativa dichiara sotto 1a propria responsabilita:

O che il Farmaco ¢ /non ¢ ricompreso nell’elenco di cui al comma 4 dell’art. | della
L.648/1996;

O che vi & assenza di valida alternativa terapeutica (va esplicitata 1’assenza di valida alternativa
terapeutica e va riportato il beneficio atteso in termini clinicamente rilevanti. Eventuale
relazione su esito del trattamento di eventuali pazienti analoghi per i quali sia stato gia
autorizzato 1’uso);

O che 'impiego ¢ conforme a pubblicazioni scientifiche accreditate in campo internazionale e
disponibilita di dati di sperimentazioni cliniche di fase seconda, idonei a formulare un parere
favorevole sull’efficacia e la tollerabilita del medicinale richiesto;

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

O che si allega consenso informato del paziente ovvero dell’esercente la patria potestd in caso di
minore o del tutore in caso di paziente interdetto o inabilitato.

Il Responsabile di Unitd Operativa si impegna, inoltre, a fornire una relazione sull’andamento

clinico del caso al Servizio Farmacia ad un mese dal trattamento e 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 O SI 0O NO

Se 81, compilare la sezione seguente:

Il Responsabile dell’Unita Operativa dichiara sotto 1a propria responsabilita che:

0 Il Galenico magistrale & indispensabile ¢ insostituibile ¢ che, in assenza, il paziente & a rischio di
aggravamento della patologia.

INTEGRATORI 0 81 ONO

Se 81, compilare la sezione sepuente:
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Denominazione

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

O Giornaliero
(0 Per ciclo trattamento
O Per singolo trattamento

Durata del trattamento O Inizio terapia 1 Proseguimento terapia

Per 1a seguente indicazione terapeutica

11 Responsabile dell’Unita Operativa dichiara sotto la propria responsabilita che;

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

O L’integratorc & indispensabile e insostituibile e che, in assenza, il paziente ¢ a rischio di
aggravamento della patologia.

DISPOSITIVI OSI ONO

Se S1, compilare Ja sezione seguente:

Denominazione
Codice CND

Durata del trattamento 3 Inizio terapia [ Proseguimento terapia

Per la seguente indicazione terapeutica

Il Responsabile dell’Unita Operativa dichiara sotto la propria responsabilita che:

{1 11 Dispositivo € inserito nell’Elenco dei Dispositivi Medici del Ministero della Salute;
1 11 Dispositivo ¢ indispensabile e insostituibile e che, in assenza, il paziente ¢ a rischio di
aggravamento della patologia. :

i

Responsabile dell”Unita Operativa

(timbro e [irma)
AT




"PARTE RISERVATA AL DIRETTORE DI FARMACIA

1. Si riscontra assenza di alternative terapeutiche?
Sl1

NO | Specificare

Solo per I’uso off-label, specificare se:

2. Ci sono almeno dati favorevoli di sperimentazioni cliniche di fase 11?

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

NO | Specificare

3. Eventuali note/conclusioni

sl

Il Direttore di Farmacia

(timbro ¢ firma)

4




ALLEGATO 5

Dichiarazione di avvenuta informativa per Pesccuzione dello Screening Neonatale Esteso per
le malattie metaboliche ereditarie.
(Carla intestata del Punto Nascita)

Lo screening neonatale rappresenta un’importante strumento di prevenzione, gratuito ed obbligatorio, La
diagnosi precoce delle malattiec metaboliche eredilarie ¢ molto importante, perché consente di iniziare
tempestivamente terapie e dicte specifiche, prima che possano causare danni all’organismo del neonato
affetto. Lo screening nconatale esteso viene effcltuato attraverso il prelievo di poche gocce di sangue
ottenute dal tallone del bambino durante la degenza nel punto nascita tra le 48 e le 72 ore, procedura gia
utilizzata per lo screening obbligatorio. In caso di risultalo “dubbio”, sarete contattati ¢ il test verra ripetuto
su un nuovo campione di sangue.

1l soltoscritto .........
T2 (o I by 1 (O ——

FESTAEIE B oo B [ o1a  {: R AR telovivovas

-------------
................................
------------------------------------

.............................

genitori/tulore legale(cancellare la voce che non interessa) del minore ........... ettt eaas
nato/a a......... E et e e e et ba il

debitamente informati da.................... A RS S sulle caratleristiche delle malattie che
verranno analizzate (frequenza, gravitd, sequele), sui benefici e rischi dello screening neonatale steso,
consapevoli che la suddetta indagine rappresenta solo un’analisi preliminare a ulteriori ed eventuali
approfondimenti diagnostici.

DICHIARANO

[[] diaverricevuto il materiale informativo sullo screening neonatale metabolico esteso, di averlo letto ¢
compreso e di aver avulo la possibilita di chiarire con il medico tutti gli eventuali dubbi in proposito;

[C]  di essere stato/n/i informato/a/i in manicra chiara, completa ¢ comprensibile dal dott.
in relazione alle caratteristiche delle malattic che verranno
analizzate, ai bencfici e rischi dello screening neonatale csieso e alle modalita di attuazione;

[]  di essere consapevole/i che la suddetta indagine non riveste un ruolo diagnostico, ma rappresenta
solo un'amalisi preliminare, la cui positivitd non significa malattia, ma implica la neeéssita di ulteriori
approfondimenti diagnostici;




] di essere stati informato/a/i che in alcune situazioni particolari (prematuritd o pai‘twolan tr’ Allamenti)
puo essere necessario eseguire un secondo esame di screening; :

] di aver ricevuto l'informativa relativa al trattamento dei dati personali ex art. 13 D.lgs. 196/2003
("Codice in materia di protezione dei dati personali");

] di essere consapevole/i che in caso di positivitd del test verrd/verremo contattati telefonicamente ¢
pertanto ci impegniamo a comunicare al Punto nascita il cambiamento dei recapiti che eventualmente
dovesse avvenire nei giomi immediatamente successivi al prelievo.

DICHIARANO, inoltre di:
EI volere
D non volere

donare in forma anonima il materiale biologico residuo, trascorsi 2 anni dal prelievo, per eventuali studi
scientifici nell’ambito delle malattie metaboliche ereditaric.

LMOEO & data, . ussnesssivivsmmmnsi
Firma padre del minore ...................... SRR Firma madre del minore ............ B 3
[irma tutore legale .................. R ——— Firma ¢ timbro del Medico ................. SRS

9




ALLEGATO.5 bis

INFORMATIVA SCREENING NEONATALE ESTESO

Lo screéning neonalale rappresenta un’importante strumento di prevenzione, gratuito ed obbligatorio. Nei
primi giorni di vita, "analisi di alcunc gocce di sangue del neonato pud indirizzare al sospello di rare
patologie metaboliche in fase ancora asintomatica, Accertamenti mirati nei neonati positivi consentono
I"eventuale conferma del sospetto. L utilizzo di diete speciali ¢ di farmaci specifici consente la prevenzione
efficace di molte delle problematiche cliniche dovute alle malattie metaboliche soltoposte a screening
neonatale. Da diversi anni, tutti i nati in Abruzzo sono soltoposti a screening neonatale obbligatorio per
fenilchetonuria, ipotiroidismo congenito ¢ fibrosi cistica. Oggi, con I'avvento di nuove strumentazioni
diagnostiche, ¢ stalo possibile un ulteriore ampliamento del pannello di screening neonatale con I’inclusione
di oltre 40 patologie. Tale ampliamento & stato denominato “Sereening Neonatale Esteso™ e rappresenta
un’opportunita preventiva di grande rilievo rivolta a tutti i neonati,

COSA SONO LE MALATTIE METABOLICHE?

Sono malattie genetiche ereditaric rare, causate dall'alterato funzionamento di una delle lante vie
indispensabili per metabolizzare zuccheri, proteine o grassi, rendendoli utilizzabili dal nostro organismo,
Questi processi sono indispensabili per creare ’energia necessaria al funzionamento delle cellule e garantire
la crescita dell’organismo. Se alterali, come si verifica in queste malatlie, possono causarc la mancata
produzione di sostanze importanti per lo sviluppo oppure determinare I’accumulo di alcuni composti con
effetti tossici sulle cellule. Le conseguenze, nella maggior parte dei casi non adeguatamente (rattali, sono
gravi con danni a carico di vari organi ed apparati (sistema nervoso centrale, fegato, reni, cuore, cute),
disabilitd ¢ in alcuni casi anche la morte improvvisa (“morte in culla™). I sintomi possono manifestarsi in
forma acuta nelle prime fasi di vita, o comparire negli anni successivi, eccezionalmente anche in etd adulta.

QUALI MALATTIE VENGONO SOTTOPOSTE A SCREENING NEONATALE METABOLICO
ESTESO?

Le malattie metaboliche sotloposte a screening nconatale esteso sono estremamente clerogenee sia da un
punto di vista biologico che clinico. Sono classifiche in quattro gruppi:

—  Difetti congeniti del metabolismo e del trasporto degli aminoacidi;

— Difetti congeniti del metabolismo del ciclo dell’urea e iperammoniemie ereditarie:

- Difetti congeniti del metabolismo e del trasporto dei carboidrati, escluso diabete mellilo;

- Difetli congeniti del metabolismo delle lipoproteine.

COME SI FA LO SCREENING? _
L'esame viene eseguito tra lc 48 ¢ le 72 ore dalla nascita, su poche gocee di sangue ottenute da una piccola
puntura sul (allone del neonato. Con le gocce di sangue prelevate si imbibisce uno speciale cartoncino
~assorbente che verra inviato, attraverso un sistema organizzato di trasporto, al Laboratorio di screening
neonatale. [l cartoneino con le gocee di sangue ¢ provvisto di codice identificativo che garantisce la
(racciabilitd, Nel Laboratorio centralizzato, dove confluiscono i campioni prelevali in tulli i Punti nascita
della regione Abruzzo, si effettuano le analisi con la (ecnica della tandem mass spettrometria o altre
metodiche aggiornate e validate in base alla nuove evidenze scientifiche.

PROTOCOLLI PARTICOLARI 4 : '
In caso nati pretermine, nati con basso peso alla nascita, nconati che effetiuano determinate trattament (cs.
trasfusioni o alimentazione per via parenterale) 0 neonati dimessi prima delle 48 ore di vita, ¢ p'rcvisla la
ripetizione del test,




QUAL I IL SIGNIFICATO DEL RISULTATO DEL TEST?
II test di sereening non ha un significato diagnostico: se il risultato & negalivo esso permette di escludere, con
ragionevole certezza, lc patologic esaminate; se posilivo non significa che il neonato & malato, ma indica
solo un sospetto di malattia. In questo caso sara fondamentale eseguire subito ulteriori esami per confermare
o escludere il sospelto di patologia.

A CHI VIENE COMUNICATO IL RISULTATQ?

Tutti i risultati del test vengono comunicati dal Laboratorio centralizzato al Punto nascita. In caso di risultati
negativi, ossia se non si riscontrano valori anormali, non verra data alcuna comunicazione alla famiglia, Se
invece i test di screening risullano alterati, verrete contattati telefonicamente da operatori del Punto’ nascita
per concordare I’esecuzione di alcune analisi necessarie per confermare oppure per escludere la malattia. In
alcune situazioni potrebbe essere richiesto un controllo clinico immediato del bambino. In caso di cambio dei
recapiti nei giorni immediatamente successivi al prelievo, sicle pertanto invitati a comunicarlo al Punto
nascita. I3 importante sapere che il richiamo per la ripetizione del test non significa che il bambino sia affetlo
dalla malattia, ma che sono necessari ulteriori controlli,

CONSERVAZIONE DEL CARTONCINO

La conservazione dei cartoncini ha due principali finalita:

* Conferma diagnostica: la conservazione dei cartoncini consente di cffettuare test di approfondimento
biochimico per la conferma diagnostica delle patologie oggetto di screening, ¢ per necessitd di
ampliamento diagnostico per esigenzc assistenziali sopravvenute;

* Aspetti medico-legali: la conservazione dei cartoncini consente anche di cffettuare test analitici in
risposta a richieste specifiche di carattere medico-legale.

Il carloncino viene conservato per 2 anni presso il Laboratorio centralizzato che effettua i test, per una

maggior tutela del vostro neonato. Dopo i 2 anni potrete donare il carloneino, previa vostra autorizzazione

scrilta, per contribuire, in forma anonima, ad aumentare le conoscenze in questo campo attraverso la ricerca
scientifica.

TRATTAMENTO DEI DATI PERSONALT

I dati personali ¢ familiari del vostro bambino, raccolti in fase di screening presso ciascun Punto nascita della
regione Abruzzo, saranno trattati per le finalitd dello sereening e sono indispensabili per ’esecuzione del
test. I dati personali e i risultati del test vengono conservati in formato elettronico presso il Laboralorio
centralizzato nell’osservanza delle normative vigenti in tema di tutela dei dati personali. | dati in questione,
in forma non anonima ¢ non aggregata, non verranno utilizzati per altri scopi, né trasmessi a soggetti diversi
da quelli coinvolti nel programma di screening. Per il trattamento dei dati personali in generale, si fa
riferimento all'Informativa al pubblico ex art. 13 D.lgs. 196/2003 e s.m.i.. ("Codice in materia di protezione
dei dati personali") del Punto nascita.
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