BT
ABRLYAG

GIUNTA REGIONALE
Seduta del 22 DIC. 2017 _ Deliberazione N. _8_0 B _

L’anno il giorno del mese di 22 DIC. 2017 negli uffici della
Regione Abruzzo, si & riunita la - Giunta Regionale presieduta dal Sig.  Presidente
Dott. Luciano D'ALFONSO

con l’intervento dei componenti:

P A
. LOLLI Giovanni & R
2. DIMATTEO Donato g o
3. GEROSOLIMO Andrea s R
4. PAOLUCCI Silvio ol -
5. PEPE Dino X B
6. SCLOCCO Marinella X 2

Svolge le funzioni di Segretario Daniela Valcnza
OGGETTO

D’ATTO E APPROVAZIONE DOCUMENTO TECNICO REGIONALE

RETE REGIONALE PER LE MALATTIE RARE E SCREENING NEONATALE ESTESO - PRESAJ

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 I, 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 e 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 j competenti Servizi del Dipartimento
per la Salute e il Welfare;



VISTO il . Lgs. 29 aprile 1998, n. 124, avente ad oggetto la “Ridefinizione del sistema di partecipazione

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 “Regalamemo 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. 1247;

RICHIAMATQO 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;

DATQ ATTO CHE:

= ai sensi dell’art. 5, comma 4, D.M. 18 maggio 2001, n. 279, ’assistito cui sia stata accertata da un presidic
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, I’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 malatti:
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 assistenzea”

VISTO il D.P.C.M. 12 gennaio 2017 recante la “Definizione e aggiornamento dei livelli essenziali d
assistenza, di cui all'articolo I, comma 7, del decreto legislativo 30 dicembre 1992, n. 502, 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 pubbhche e [’eventuale compartecipazione alla spesa da parte dell'assistito;

EVIDENZIATO che, con riferimento alle malattie rare, ’art. 52 D.P.C.M. 12 gennaio 2017 d1spone che le
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;

EVIDENZIATQO, 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 Malattie
rare, tra |’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 ’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 nécessaria 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 (cft., “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 gid in essere, nelle more dell’entrata in vigore del
provvedimento giuntale di adeguamento sopradetto;

VISTO il Documento Tecnico “Rete Regionale per le Malattie Rare ¢ 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 gua, in particolare dettagliando i seguenti ambiti:

1. RETE REGIONALE DELLE MALATTIE RARE DELLA REGIONE ABRUZZO

Di seguito si riportano i ruoli, le funzioni e i compiti di tutte le 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 Malattic
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 dj 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 lince telefoniche dedicate;
» certifica Ja 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 I’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
ereditarie 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 dj
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 eriteri di certificazione e di esenzione (cfr., in

particolare, allegati ed appendice al Documento Tecnico);

= informano 1 medici di medicina generale (MMG), i pediatri di libera scelta (PLS), 1 Distretti, i Presidi
Ospedalieri e le Associazioni dei Pazienti;

« tramite il competente Distretto, rilasciano I’autorizzazione all’esenzione alla partecipazione, forniscona
I’informativa sulla privacy ed acquisiscono il consenso al trattamento dei dati personali;

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

- I Medici di 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’[stituto 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.




[l 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 |’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 ’Agenzia Sanitaria Regionale dell’Abruzzo risulta gia attivo il Registro Tumoti
Regionale (cfr., D.C.A. 18 dicembre 2014, n. 163 “Istituzione del registro tumori regionale™). La suddetta
circostanza pone, quindi, I’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,
ai tumori rari.

Su tale presupposto, il Documento Tecnico prevede quindi che il Registro regionale per le Malattie Rare
dell’Abruzzo sia gestito presso I’Agenzia Sanitaria Regionale dell’ Abruzzo. Le modaliti 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

Il 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 ¢ Unita Operative, distinti per Azienda Sanitaria Locale di afferenza c
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 attivitd 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 l'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
Struttura 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.O.C. di Pediatria del P.O. “Santo Spirito” di Pescara, prevedendo il
monitoraggio e l'eventuale conferma della suddetta investitura in esito alla attiviti 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 e 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 |’Istituto Superiore di Sanita,

Il 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




viene espressamente incaricato anche dello svolgimento dell’attivita di certificazione (cfr., Allegato 2 a
Documente 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. -

. FARMACIL INTEGRATORI DIETOTERAPICI E DISPOSITIVI MEDI{"I

[l Documento Tecnico dettaglia le categorie 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 dell:
Rete delle Malattie Rare.

Per i fini di cui sopra, il Presidio di presa in carico dell'assistito deve certificare nel Piano terapeutico l¢
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 (DIAGNOSI 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 patologie
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 dell:
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 attive
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 necessité
dell’ottimizzazione delle risorse e delle procedure di prelievo ¢ 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.O.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 del Verbale della riunione conclusiva del Gruppo Tecnico regionale Malattie Rare, trasmesso
con nota dell’Agenzia Sanitaria Regionale Abruzzo prot. 1802 dell’11 dicembre 201 7, 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.0. 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 Universita”;

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.”;

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 l'inserimento nella rete regionale per le malaitie rare (cft.,
Allegato 3 al Documento Tecnico);
» Richiesta di autorizzazione alla fornitura di Jarmaci, integratori, dispositivi per Malattia rara (cfr.,
Allegato 4 al Documento Tecnico);
Dichiarazione di avvenuta informativa per I'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 dettagliata scheda
informativa, relativa all’applicazione delle esenzioni ai sensi della vigente normativa di rifﬂnmcnto in cul sono
contenute anche disposizioni di regnlamcntazmn{, 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'asselto 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;

RITENUTO 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:

= all’Agenzia Sanitaria Regionale dell’ Abruzzo;

» al Servizio Prevenzione e Tutela sanitaria - DPF010 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 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 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;

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:

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

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




A VOTI UNANIMI ESPRESSI NELLE FORME DI LEGGE

DELIBERA

per le motivazioni specificate in premessa, che quisi intendono integralmenie irascritte ¢ approvate

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

- 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 Jini 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 I'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 Malattie Rare di
cui al predetto Allegato 1 al medesimo Documento, ¢ soggetta a periodica valutazione, e conseguente
eventuale aggiornamento, in esito all’attivita di monitoraggio, da condursi presso I’A.S.R Abruzzo, con
riferimento ai requisiti previsti (cfr. in 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;
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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 attivita inerenti Iattuazione

10.

11.

12.

del Doeumento Tecnico 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

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

DI DISPORRE che le Direzioni Generali e Sanitarie delle Aziende UU.SS.LL. regionali provvedano
ad assicurare la pill 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 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
ete., 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 e 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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Doll. Antonino Ajello

Dott.ssa Renza Barbon Galluppi

Dolt.ssa Gabriella Bottone
Prof, Giuseppe Calabrese
Dott, Massimo Calisi

Dott. Aldo Cerulli

Prof.ssa Elvira D'Alessandro
Dott.ssa Antonella De Rosa

Dott.ssa Silvia Di Michele

ASR Abruzzo

Prof. Lamberto Manzoli
Dotl.ssa Tiziana Di Corcia
Dott.ssa Anila Saponari

Dott.ssa Giorgia Fragassi

Gruppo tecnico regionale

Doll. Piero Di Saverio
Dotl.ssa Antonella Gualtieri
Dott. Giuliano Lombardi
Daott.ssa Elisabetta Modestini
Dott. Paolo Moretli

Dott. Walter Palumbo

Dott. Giuseppe Pizzicannella
Dott.ssa Drusiana Ricciuti

Prol. Liborio Stuppia

Dipartimento per la Salute ¢ il Welfare
Dott. Germano De Sanctis

Dott.ssa Stefania Melena

Dott.ssa Barbara Morganti

Dolt.ssa Virginia Vitullo

Direttore ASR Abruzzo
Dott. Alfonso Mascitelli

St ringraziano le Direzioni Sanitarie Aziendali e tulti i professionisti che hanno comunque offerto il
proprio contributo alla stesura del presente documentio.
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INTRODUZIONE

Le Malattie 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 metlere 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 ¢’é una
persona: la cura del malato e i suoi bisogni sociali.

Molte Malattie 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 disabilith, 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
correttamente e tempestivamenle inquadrate, permecttono di svolgere una vita qualitativamente
normale.

II 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, I’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 Malattie 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 effettuare la diagnosi e garantire assistenza sanitaria. La scelta tra le
diverse modalita di organizzazione dell’offerta e 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,
1l documento € il risultato di una collaborazione condivisa con un Gruppo tecnico regionale di

lavoro, costituito con Deliberazione del Direttore dell’ Agenzia Sanitaria Regionalg-Abrazz




Abruzzo) n. 65 del 7 settembre 2017 e composto da operatori e professionis ".,"épparteru.ntl a
diverse discipline con esperienza nel campo delle Malattie Rare, da rappresentanti di Societd
scientifiche e dalle Associazioni piti 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, tuft’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 Malattie Rare
presso |’lstituto Superiore di Sanitd (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.

[l 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 Malattie Rare e per lo sviluppo di una strategia
integrata globale e di medio periodo per I'Ttalia. '

Con il D.P.C.M. 12 gennaio 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) e
il nuovo elenco, con i relativi codlm ¢ riportato nel cleuﬂg,lm nell’allegato 7 del D P.C.M..

Nello stesso D.P.C. M., all’art. 64, LC)]TIITI:I 4, si stabilisce chc “l¢ disposizioni in materia di Malattie

Rare di cui all’arl, 52 e all’allegato 7 entrano in vigore dal centottantesimo giorno dalla data di
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entrata in vigore del presente decreto; entro tale data le regioni e le provincie autonome adeguano le

Reti regionali per le Malaltie Rare con I’individuazione dei relativi Prcsidil 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 Sanitaria 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 necessario
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, I’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.CM. LEA 12 gennaio 2017, ed ha rinviato a successivo
provvedimento la definizione della nuova Rete regionale all’esito dei lavori condotti dal Gruppo
tecnico 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 1'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 progrannnazioné nazionale e regionale fle:gli interventi volti
alla tutela delle persone con Malattia Rara e attuarne la sorveglianza, & stato istituito in Italia 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 Ausso verso il Registro Nazionale
delle Malattic Rare (RNMR) istituito presso 1'1SS. I Registri regionali istituiti nelle varie regioni in
tempi ¢ con modalita diverse, si differenziano per la tipologia de,ll’organtizzazione, delle

hiformazioni raccolte e per le finalitd loro attribuite. In particolare, alcuni di essi hanno finalitd




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

Il 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 Malattie
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'ISS, per l'ultimo biennio disponibile (2015-2016) sono stati inseriti nel Registro
Nazionale 310 nuovi casi di Malattic Rare (ira 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 piti frequenti tra quelle

registrate & riportato nella Tabella 1.

| "

La presa in carieo
Insieme degli interventi coordinuti che danno risposte ai bisogni assistenziali di ogni singpla person:, tenuto conto della fimiglin ¢ del contesta di
viln, risposte dinnmiche perché variano nel tempo.

= Elementi per ln presa in earico
La rele di presn in carico ¢ costituila da Jdiversi nodi che devono comunicare ¢ lnvomre sinergicamente tra loro, in particolare i nudi della rete
snnr;: :
- Centrifpresidi per le persone con malattia mea individuati dalla regione;
- Servizi ospedalieri ¢ territoriali (sanitari, socin sanitar, socinli, educntivi MMG, PLS, wie.) vicini al luogo di vita della person.

+  Nietndo di lavoro: coordinnmento
Interno al Centrod Presicdio per gli aspetti multidiseiplinan:
- Tmil Centro/Presidi ¢ le strutture temitoriali vicini al luogo di vitn della pesona con pnlaitia rarg, compresi | PLS ¢ 1 MMG;
- Nel temitorio con eollegimenti multiseltoriali (sanitardo, sociale, educativo, lavoro., tempo libero).

+  Strumento
La redazione ¢ Paggioramento di Piani Terpeutici Assistenziali Individuali Integrti condivisi dall inter rete, che si redigono straverso Uniti
Valutative Inlegmte, ; :




Tabella 1. Distribuzione delle Malattic Rare inscrite nel Registro Region#le abfuzzese nel

biennio 2015-16 (fonte: Istituto Superiore di Sanita).

Codice Deserizione Nuovi casi
RDG020 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
RNG0920 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 piti 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 e 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 totfali) 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 gid 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 assegnate 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 dovrd 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’attivita 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 e 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 registd di altre regioni,
in ottemperanza a quanto previsto dal PNMR 2013-2016;
b) scambia informazioni e documentazione sulle Malattie Rare con gli altri coordinamenti
regionali o interregionali e con gli organismi internazionali competenti;
¢) informa le Associazioni dej 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 e
dei rappresentanti dei Presidi della rete regionale, I’attivita di elaborazione di specifici
PDTA per le Malattie Rare.

* [ eentri di Compelenza sona Unith Tunzionali, costituiti da una o pil unitd erganizzalive/operative, dove si gestisce il Percorso Dingnostico per
giungere il pily precocemente possibile all'individuazione delln patologin ¢ dove si definisce i Percorso Socio-sanitario Globale individuale della
persom con malattin mn,

I Centri dj Competenza devona mantenere i legnmi 13 Je teioni poste in atto dai divessi attord eoinvolli nell*assistenza comprese le reli vspedalicre ¢
quelle territoriali per Inssistenzn primoria ¢ vabilitativa, manteiicre I storia clinien ¢ evoluziont samitaria del makiro anclye nel passaggio ta el
pediatrica e et ncdulin,




— 1l Centro di Coordinamento regionale:

a)

b)

orienta i cittadini e gli opei'allox'i sanilari verso ilPresicli regionali e, @ fﬁfﬁn ve ne
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 gia documentazione e/o certificazione proveniente da altro Presidio
della Rete WNazionale, valida la diagnosi rilasciando, ove necessario, idonea
certificazione;

svolge attivita di promozione ed organizzazione della formazione in materia di Malattie
Rare, in collaborazione con I’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 e 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 ¢ di
esenzione;

informano 1 MMG, i PLS, i Distretti,.i Presidi Ospedalieri ¢-le Associazioni dei Pazienti;




) -
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d) tramite il Distretto, rilasciano [’autorizzazione all’esenzione alla partecipazione,

forniscono I’informativa sulla privacy ed ac'quisiscono il consenso al trattamento dei dati
personali;

e) tramite i Servizi Farmaceutici erogano, ove previsto, attraverso i1 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 Abrmizzo, d’intesa con il
Dipartimento per la Salute ¢ il Welfare, ha avviato 0511 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 attivitda diagnoslica o terapeutica specifica per le malattie o per 1

gruppi di Malattie Rare;




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

(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 e 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 i1l Tavolo Tecnico Regionale, & stato

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

|, contenente i Presidi e le Unita Operative identificati per singola ASL e per ogni malattia /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 verilica della sussistenza dei requisiti richiesti per I’inserimento

nella Rete regionale. La verifica della casistica trattata sara effetfuata 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 Registro Regionale delle Malattie Rare. Ai fini della verifica della
sussistenza dei requisiti richiesti per I'inserimento nella Rete regionale, ogni UU.QOQ. inclusa nella

Rete dovrd 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), & 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
Requisilo 3: punti 6 Requisito 10: punti 2
Requisito 4: punti 7 Requisito L1: punti 5
Requisito 5: punti 7 Requisito 12: punti 3 .
Requisito 6: punti 15 - ' i | Requisite 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




Previa valutazione tecnica, saranno confermate all'interno della Rete quelle UU.QO,. .61ie'6ttcrranno
un punteggio complessivo ﬁgunle o superiore a 70 .punti sui 100 dispom'biii. |
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 P’iter diagnostico richieda prestazioni che possono essere effeltuate in unita
operative non ricomprese tra quelle del Presidio, lo stesso si fa carico di assicurarne I’csecuzione
presso altre strutture del SSN.

Ogni Presidio della Rete, con la responsabilita della Direzione Sanitaria Aziendale della ASL di
appartenenza, deve altresl garantire la trasmissione dei dati al Registro Regionale (anche ai fini del
monitoraggio dei requisiti), e la pilt 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 attivitd e modalita di accesso rivolti alle persone e alle famiglie con problemi per le Malattie
Rare e, qualora non presente, pud 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 piu 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 secondo protocolli condivisi e con le modalitd di coinvelgimento 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 gruppo di
‘malattie sulla base delle migliori evidenze scientifiche disponibili, in collaborazione con altri

Presidi della Rete e 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 aggiomnata la situazione clinica del pazit:ntt-:, assumendo e i11f01-;11azi011i
derivanti da indagini diagnostiche eseguite in altra sede tramite flussi informativi con le altre
strutture o direttamente dall'agsistito. Nel Piano di Trattamento devono esserc inserite tutte le
informazioni necessarie per l'assistenza al paziente, inclusi, ad esempio ¢ nel caso fosse necessario,
i farmaci da prescrivere, con relative dosi e durata del trattamento, eventuali integratori,
dietoterapici, dispositivi. Inoltre, il Piano di Trattamento potra includere anche eventuali prestazioni
riabilitative ambulatoriali (esenti 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, 1] test genetico, richiesto in
presenza di un motivato sospetto diagnostico, deve essere espletato con la tecnologia che garantisca

la maggior efficacia al minor costo.

3.2 CENTRO DI COORDINAMENTO REGIONALE

Il 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 (empestivita
della diagnosi ¢ della conseguente presa in carico dei pazienli interessati secondo criteri di

appropriatezza ¢ nel rispetto della continuitd assistenziale.
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In tal senso, ¢ per gli scopi suddetti, il Centro di Coordnmnentu si inter faccm con tutti i Presidi
della Rete regionale e della Rete nazionale, compresi i Centri interr egionali di uicunmnto 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 e il supporto di specifici protocolli, per gruppi di Malattie Rare e/o per
singole Malattie Rare, inerenti la presa in carico e 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.

Il 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 ed il supporto:
= ai pazienti e loro familiari che spontaneamente vi si rivolgano in prima istanza, anche al fine
di indirizzare ad uno o piti Presidi della Rete ritenuti idonei alla presa in carico, sulla base
delle informazioni al momento disponibili;
 ai medici del SSN, (MMG, PLS, medici specialisti), anche al fine fornire suggerimenti circa
una piti 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 1a 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 C‘enl:ro di Coordinamento dovra svolgere attivitd 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 tutte quanto sopra, il Centro di.Coordinamento: deve assicurare la presenza.di una struttura
autonoma, in grado di supportare Dattivita di raccolta ¢ di smistamento delle richieste, con

personale e lince telefoniche dedicate,




Per l'identificazione del Centro di Coordinamento regionale, la ASR Abruzzo ha richiesto alle ASL

rn:gidnali di presentare pro-pc-sta di candidatura da individuare tra le Ull"{itﬁ.O[I)Gl‘ﬂﬁVE dei Pr(-l:sidi
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 é individuato in via transitoria, e
sard 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;
= 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
diagnoslico di una Malattia Rara inclusa nell'allegalo 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 Malattic Rare al quale si ritiene
appartenga la patologia sospellata, mediante prescrizione su riceltario SSR riportante la dicitura

“prima visita specialistica presso il Centro.....”, con la diagnosi specificata di “sospetto di malattia
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rara .....” € con codice di esenzione R99 e classe di pmmta B. Lo stesso codice verra utlhzzato dallo

specialista del Presidio di Rete Regionale per la prescnzmne su ricettario SSR di tutte le prestazioni
finalizzate alla diagnosi, e delle indagini genetiche sui familiari dell'assistito, qualora necessarie, ai
fini della diagnosi di Malattia Rara di origine ereditaria (secondo le modalita 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 1l paziente, deve redigere, entro dieci giorni, la certificazione di
Malattia Rara (Allegato 2), sulla base della quale il Distretto della ASL di residenza dell'assistito
rilascera, 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 [’arco della vita, tranne che per le Malattie Rare riportate nella tabella

sottostante.

Tabella 2. Validita attestato di esenzione per specifiche patologie.

Malattia Rara Validith dell’attestato di esenzione

RB0010 Wilms, tumore di 5 anni (rinnovabile)

RB0020 Retinoblastoma 5 anni (rinnovabile)

RCO0040 Puberta precoce idiopatica 5 anni (rinnovabile)

RHO0O011 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 preserizione 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 ¢ classe di priorita B, 1|
Centro di Coordinamento provvedera ad orientare il paziente verso un Presidio della Rete Nazionale
pit idoneo alla chagnosl della patologia bDSpEltﬂla

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

entro dieci giorni dalla conferma diagnostica. [1 modello di certificazione dovrd esserg lrasmesso
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per via telematica, secondo modalita specifiche che verranno comunicate alle Direzion 'E'iran.itarie
Aziendali da parte di ASR Abruzzo. La ASR Abruzzo provvedera all’inserimenta dei dati ricevuiti
nel Registro Regionale delle Malattie Rare ed all’invio degli stessi all’Istituto Superiore di Sanita
(Registro Nazionale delle Malattie Rare), anche con finalita, mediante una continua sorveglianza, di
migliorare I'efficacia della programmazione regionale e 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
csenzione, riportante il codice identificativo della malattia o del gruppo di malattie cui afferisce Ia
Malattia Rara. Al momento del rilascio della tessera 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 (rattamento dei dati, da parte di
soggetti pubblici e privati accreditati erogatori di prestazioni, in relazione alla prescrizione ed
erogazione delle prestazioni sanitarie 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 affetli da Malattia Rara possono essere preseritti: 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 Nazionale delle Malattie

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

all’art. 6 comma 1 che Iassistito 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 1’esenzione per

Malattia Rara non include le prestazioni di assistenza protesica, integrativa e farmaceutica, le quali

sono regolamentate da altre norme specifiche.

Il Gruppo lecnico 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 e percorsi omogenei sul territorio

regionale, per assicurare ’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 oncri a carico dei pazienti I’accesso alle terapic pitl appropriate e aggiornate alle
conoscenze pill avanzate, purché supportate da evidenze scientifiche solide e documentabili:

e evitareun usg indiseriminato dell’uso per le evidenti ricadute sulla spesa a carico del SSR.

&
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medicinale dovra essere effettuata esclusivamente dal Presidio acereditato della Rete regionale, che

ha la presa in carico del paziente. I responsabili delle Unita Operative, appartenenti ai audclcltl
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 internazionale e
disponibilitd di dati di sperimentazioni cliniche di fase seconda, idonei a formulare un parere
favorevole sull’efficacia ¢ la tollerabilita del medicinale richiesto;

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

* assunzione di responsabilita da parte del medico preserittore;

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

La UQ 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 offlabel in regime di ricovero o day-hospital
rimane a carico della azienda sanilaria 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 b%blLl‘:lVﬂ]‘nel‘ltG per il ritiro del farmaco,

12 C]D[:,:IFIODG sard effettuata a carico della ASL di ms:dcnm del p'l?lentc' /\nchu in questo caso il




medico prescrittorc ¢ responsabile a tutti gli effetti del trattamento e dovra garantire un
' monitoraggio dcl pﬂZhﬂt&, 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 effettuata 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
’indispensabilita, I'insostituibilita e 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 aggiorna
periodicamente’, Gli stessi sono a totale carico del citiadino, fatto salvi i casi per i quali lo
Specialista della Rete certifichi I'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, 1l SSN garantisce |'erogazione gratuita di alimenti a fini medici speciali alle persone
affette da malattie metaboliche congenite, Presso la Dirczione Generale per |’lgiene, la sicurezza

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

LF prodotli caratterizzal] dalla presenza di PEA, gid classilicati come Alimenti a fini medici speciali (AFMS) a livello
nazionale, sono stati rivalutali per accerlarne effettiva rispondenza alla definizione normativa della Direttiva 99/21.
Tali prodetti non rispondono alla definizione della predetta direttiva ¢ P'unico inquadramento possibile, nel campo
alimentare, & quello degli integratori,




N
destinati ad un'alimentazione particolare, ai sensi dell'art.7 del DM 8 giugno 2001 {comemodificato

dal D.M. 17.05.2016).

[ 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 e quantita, 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.

[l 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 trattamenta.

A. Alimenti speciali
Gli alimenti speciali possono rappresentare 'unica fonte di assunzione di taluni nutrienti e
includone:

e e miscele di amminoacidi;

« i dietetici con formulazione nutrizionale particolare.

Sono prescrivibili e dispensabili a carico del SSR i soli prodotti inseriti nel Registro Nazionale degli
Alimenti pubblicato sul sito internet del Ministero della 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’eta 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 preserizione redatta sul PTP dai Centri autorizzati.

B. Alimenti ipo/aproteici
Gli alimenti ipo/aproteici (pane, pasta, farina, etc.) 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

o
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paziente relativamente ad ogni tipologia di ahmentn Gli alimenti 1p0/ﬂprotem inseriti nel Reystm
Nazionale degli a]nnenn, pOSSono essere dispensati =1ttmvcwo le farmacic 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 I’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 ¢ 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. I'adozione di ulteriori disposizioni in materia di assistenza 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 cd
ausili su misura di cui all’elenco 1, per I’erogazione dei dispositivi e 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 iscritti al registro istituito presso il Ministero della Salute ai sensi dell’articolo 11,
comma 7, del decreto legislativo del 24 febbraio 1997, n. 46, ovvero tra 1 soggetti autorizzati
all’immissione in cbmmerciu, 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 e 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 su_g,uenlz modifiche agli clenchi

c!clle protesi, ortesi ed mmh lecnologici ex D, M n. 332/1999, for ncndo al mntcmpo dlCLl[lE chiare




g i nd. 3
indicazioni operative a carattere transitorio. In secle di prima dpp]l{!ﬂZ]OﬂC si ritiene oppormlw

dderire interamente a tali 111d1cazmm che di seguito, si riportano:

e gli elenchi hanno assunto una denominazione leggermente diversa:

o D’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 deveno 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
0 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 acquisto (anche in forma centralizzata) dei suddetti
dispositivi, utilizzando le diverse possibilita 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,
virth del quale, qualora la Commissione Nazionale LEA dovesse verificare, a distanza di
sedici mesi dall’entrata in wz,om di tale decreto lr.,;:,g,c, che le procedure pubblmhc attivate

dalle Aziende UU.SS.LL. non siana in ‘grado  di  garantire ﬁib_atimcntc la




al Ministro_della Salute il trasferimento’ di tali ausili nell’Eleiico 1 remunerato a tariffa
predefinita.

¢ Llarl, 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 1'Elenco
I allegato al D.M. n. 332/1999 e le Aziende UU.SS.LL. sono tenute ad crogare anche gli
ausili che sono stati esclusi 0, comunque, che non sono ricmnpre_si 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).

e L’allegalo 12 al D.P.C.M. 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, 1’ 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 neccessariamente 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 lo schema dell’ Allegato 4)
qualora i Presidi accredilati ne certifichino ’indispensabilita e I’insostituibiliti. Per casi di natura
dubbia o che necessitino di ulteriori approfondimenti, il Centro di Coordinamento della Rete
Regionale per le Malatiie Rarc potra fornire supporto scientifico ai Presidi accreditati, per una

valutazione conclusiva, con correlato parere.




SCREENING NEONATALE ESTESO

Diagnosi precoce di malattic metaboliche ereditarie

Riferimento normativo nazionale e regionale

In Italia, 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 lerapeutica o per le quali vi siano evidenze scientifiche
che una diagnosi precoce in eta 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 I’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 provede I"effettuazione, anche in via sperimentale,
sino a concorrenza delle risorse finanziarie disponibili.

I 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.] 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 1’ 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 e neonatale”.

Al sensi dell’ art. 2 L.R. 102/97, previa apposita convenzione, il Servizio & affidato alla
Endocrinologia dell’Universita “G. d’Annunzio” di Chieti-Pescara. 11 Laboratorio della Sezione di
Endocrinologia del Dipartimento di Medicina e Scienze dell’invecchiamento, nel ruolo di “Centro
Unico di Riferimento Regionale™ per le altivita di screening nconatale, riceve, da luglio 1994 a

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




‘esami diagnostici di‘ screening  del l.pot@midismo Congenito k(dosaggio di TSH) K della
Fenilchetonuria (dosaggio della fenilalanina). ' ' '
Con DCA 119 del 10 dicembre 2015, la Fibrosi Cistica ¢ stata inserita (ra le patologie 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 ¢ 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 I’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 I'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 e 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 neonato, 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 l'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 1l sangue prelevato dal tallone del neonato, analogamente a quanto gia avviene per lo

screening neonatale di ipotiroidismo congenito, fibrosi cistica e fenilchetonuria.

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

sono riportate nella sottostante Tabella 3.




Tabella 3. Malattic metaboliche creditaric oggetto di screening neonatale,

- :’ Denomindiziane Codiee di §
E 5w & del Gruppo esenzione _;& i
M alattin g E= s Patologia (DPCM = £
ki z = G (DPCM 12.1.17 12.1.17 =T
N AILT) AL 7)
Fenilchetonuria I’kU 261600 Phe
Iperfenilalaninemia beniznn HPA 261600 Phe
Deficit della biosintesi del cofattore bioptering B(ESST 261640 g 5 Phe
o
Deficit della ﬁgcnc;'uziunu del cofattore biopiering 3&32]}. 261630 2 E Plie
Tirosinemia tipo | TYR | 276700 ; § E SUAC
Tirosinemin tipo 11 TYRII 276600 £ L2y Tyr
Malattia delle urine 3 seiroppo d'ncero MSUD 243600 g }E;SL
oSl il g —
| Omoeistinuria (dilello di CBS) HCY 236200 e el alta
Omocistinuria (difelto severo di MTHFR) MTHFR 236250 E Met bassn
Acidemia plutariea tipo | GA | 231670 z C5-DC
Acidemia isovalerica IVA 243500 5 RCGO40 C5
A i4coa 2 C5:1
Deficit di beta-chetotiolasi BET 203750 é s
Acidemin 3-idrossi 3-metilglutaricn HMG 246450 3 SN
@ 3 C6-DC
Acidemia propionica TA 606054 E E c3
Acidemia metilmalonica (Mut) MUT 251000 E g c3
Acidemin metilimnlonica (Cbl-A) Chl A 251100 E g C3
Acidemin metilmalonica (Cbl-B) Chl B 251110 g & C3
Acidemin metilmaloniea con omosistinuria (deficit gl s Clalm
Chl C) Che e = E et bussa
Acidemin metilmalonica con omocistinuria (delicit = C3 alta efo Met
Cbl D) Cbl D 27110 a biice
Dcfieit di 2-metilbutimil-CoA deidrogenasi IMBG 610006 C5
Aciduria malonien MAL 606761 C3-DC
Deficit multiplo di carbossilasi MCD 253270 C3-0l
Citrullinemia lipo [ CIT | 215700 Difenti eongeniti del Cit
Citrullinemia tipo 1l (deficit di Citrina) CITH 605814 £S5 metabolismo del Cil
Acidemia argininosuecinica ASA 207900 52 ¢ielo dell'uren e RCGOS0 ASA
e o ipermmmoniemic :
Argininemia ARG 207800 = P creditaric Arg
Delicit del tmsporto della carmitina CuD 212140 C0 bassa
Defietr di carmiving piliboliiastrme 1 CPTI | 255120 i €0 alta C16
£ bussa C18 bassa
. , m v X s = CI6CI8:2
i acile y 2
Defieit comitina-acilcamiting traslocasi CACT 212138 % % C18:1C18
s o ST : ) o B CloCl8:2
Deficit di eamitina palmiloil-trasfernsi 1) CPT Il 600650 i g % CI8:1 C18
Fiet R ' = .y ' i 3t H a A @ -
Deficit di acil-CoA deidrogenasi a catema molio VLCAD 609575 4 3 Cl4:2 Ci4:1
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2 =z C16:1-0H Cl6-
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T T FEN : & Cl6:1-00 Cl6-
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Acidemin glutarica tipo (1 IVMADD 231680 TS 8 Pt
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# Legenda della nomenclatura dei mareatori priviei:

Aminnacidi
Arg= Arginina
Asn= Acido argininosuceinico
Cit= Citnulling
Met= Metionina
Orn= Omitina
Phe= Fenilalaning
SUAC= Suceinilucetone
Tyr= Tirosina
Val= Valina
Xlen= Leucing/isaleucina/alloisoleucing

Aclleanitine
Ci= Carniting libera
3= Acilecamitina (3 atomi di carbonio) satura
C3-DC= Acileamiting (3 stomi di caibonin) dicarbossilica
Cd= Acileamiting (4 alomi di carbonio) satum
C4-0H= Acilcamitina (4 atomi di carbonio) satum idrossilata
C5= Acilcamitina (5 atomi di carbonio) satum
C&:1= Aeileamitina (5 atomi di carbonio) monainsatum
C5-DC= Acileamitina (5 atomi di carbonio) discarbossilica
C5-0l= Acileamitina (5 atomi di carbonio) satur idrossilata
Co= Acilcamitinn (6 atomi di caibonio) situni
C6-DC= Acileamiting (6 atomi di carbonio) dicarbossilien
C8= Acilcamitina (4 nlomi di carbonio) satum
C10= Acilcamitina (10 atomi di earbonio) satum
C10:1= Acileamitina (10 atomi di carbonio) monoinsnium
Cl4= Acilcamitina (14 atomi di carbonio) saturn
C14:1= Acileamitina (14 stomi di carbonio) monoinsatura
C14:2= Acilearniting (14 atomi di carbonio) di-insatura
C16= Acilcamitina (16 alomi di carbonio) saturn
C16-0OH= Acilearnitina (16 stomi di carbonio) satun idrossilata
Cl16:1= Acileamiting (16 atomi di earbonio) monoinsiatim
C16:1-0H= Agileamitina (16 atomi di carbonio) monoinsntur idrossilata
CI8= Acileamitina (18 atomi di curbonio) satura
CI8-011= Acilcamitina (18 ntomi di carbonio) satur idrossilata
C18:1= Acilcarnitina (18 atomi di carboniv) monoinsatum
C18:1-0OH= Acileamitina (18 atomi di carbonio) monoinsatum idrogsilat
C18:2= Acileamitina (18 alomi di earbonio) di-insatuis

Al sensi dell’art, 1, comma 2, del D.M. del |3 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’art. 4 del D.M. del 13 ottobre 2016, la Regione, nell’ambito della propria
autonomia ¢ tenuto conlo di quanto gia implementato in tale ambito, pud decidere di avvalersi di un |

unico laboratorio di screening neonalale per lo screening delle patologie oggetto dello SNE e per le
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altre patologie oggetto di screening obbligatorio, quali 1I’Ipotircidismo Cung&ﬁﬁo

© 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 nellc
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 0 a domicilio, utilizzando il campione ematico essiccato su carta bibula, di seguito
indicato come spot ematico. Lo SNE interesserd 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.

II 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
anamncstici e clinici rilevanti per la condizione clinica del nato, quali peso ed eth gestazionale del
nato, trattamenti e alimentazione del nato e della madre, le eventuali trasfusioni, le condizioni
cliniche particolari, le modalita del parto nonché i riferimenti necessari per consentire una rapida
reperibilitd del nato in caso di richiamo e una corretta interpretazione dei risultati analitici, fermo

restando il rispetto della nonmativa sui dati sensibili,

Informativa per i genitori

Si evidenzia che la L. 167/2016 rende obbligatorio lo SNE per tutti i nuovi nati, pél'tﬂﬂtt:, 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 modalita dello SNE; le specifiche finalita perseguite (cura e,.
qualora lo SNE dia esito positivo, consulenza genetica); le mc-)clﬂlilﬁ di effettuazione del test e le

malattie testate; i risultati conseguibili, ivi comprese eventuali notizie inattese conosciute per effetto
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o :
della diagnostica differenziale delle malattie oggetto di screening comprese nella ?ﬂjéna 3 del
presente documento; le modalith ¢ 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 screening 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’ctd gestazionale o in nutrizione parenterale: il test deve
essere ripetuto nel primo mese di vita;
c) Nati tfasi’criti o dimessi usciﬁ prima delle 48 ore: il test deve essere ripetuto nel primo mese
di vita;
d) Nati da sottoporre a terapia trasfusionale: il prelievo va fatto prima della (erapia

trasfusionale.




Il laboratorio di screening nconatale

In ottemperanza al D.M. 13 ottobre 2016, il laboratorio di screening neonatale deve essére dotato di
personale specificatamente formato, in numero adeguato per le attivita svolte, nonché incaricato al
trattamento dei dati personali. Il laboratorio dj screcning neonatale deve possedere strumentazione
analitica e dispositivi adeguati a garantire la continuita, la qualitd e ’adeguatezza delle prestazioni
erogate.

Il 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 alire metodiche aggiorate ¢ 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.

II 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 5).

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

Studi sull’Invecchiamento 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 ’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 &
cffetiuabile 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

Il Centro Clinico per le malattie 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 orc.

[l Centro clinico:

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

e pgarantisce 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 Clinica
extra-regionale sulla basc di una collaborazione formalizzata mediante accordi o protocolli
d’intesa interregionali;

e assicura la gestione intensiva del neonato in condizioni critiche di scompenso metabalico:

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 genetico 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 Sereening
neonatale esteso.
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In considerazione del fatto che, nella Rete regionale per le Malattic Rare della regione Ab

Presidi individuati per le malattie 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 reqhisiti 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 molecolarc
ciell'Univeraitﬁ di Chieti-Pescara, gia precedentemente individuato per le analisi di conferma
diagnostica per lo screening della Fibrosi Cistica (DCA 119/20] 53,

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: Progetio CCM 2010 “Costruzionc di Percorsi Diagnostico Assistenziali per le malattie oggetto di sereening
- neonalale allargate™].

Basso risehio / 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.

2 In particolare con I'Ospedale Pediatrico Bambino Gesi, con il quale gid da anni esiste una reciproca collaborazione
per il trattamento delle patalogic metaboliche in etd neonatale e pudiatrica.




Formazione . ’ N X
La Commissione R-cgionale ECM, con il supporto della ASR ¢ del Centro di Coordinamento
Regionale per le Malattic Rare, individua un piano per la formazione degli operatori in lema di
malattie rare ¢ di screening neconatale 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 ’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 comparativo 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 SNL.

A ! Cosio per ;
Regione Atto nurmnt:\fd“_. cnmpilfue © Note
Da intendersi come omnicomprensiva,
Veneto DGR n. 1308 del 23 luglio 20136 55 incluso I'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 1V A esclusa carlongini e il servizio tramile corricre
2015 per il loro ritiro.
Deliberazione del Direttore Generale
Valle D" Aosta 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 congrua che il costo pro capile per spot ematico possa atteslarsi, in relazione alle
convenzioni delle AA.SS.LL. tra 45 euro e 50 euro.

Alla copertura degli oneri derivanti dalla attuazione degli screening neonatali per la diagnosi
precoce di patologie metaboliche ereditarie, si provw:dé con le risorse s';peci‘['iéatmmnlu:'dcslinate e
valulale, a decorrere dal 2016, in 25.715.000 euro ai sensi dell’art. 6 della 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 pariecipazione alla spesa sanitaria
presenta una nuova strutturazione e conlicne un numero maggiore di nuove malattie esenti.

Come evidenziato nella DGR n. 521 del 26 seltembre 2017, la malattia celiaca, la sindrome di down, la
sindrome di Klinefelter ¢ le connettiviti indifferenziate sono transitate dall’elenco delle malattie rare allegato
al D.M. n. 279/2001 nell’elenco delle malattie croniche e invaliclmﬁi, di cui agli allegali 8. e 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 malattie 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 attestato fino a quando le Aziende U.S.L. non
provvederanno all’aggiornamento degli archivi, nonché alla sostituzione degli atlestati, curando, al
contempo, di minimizzare, per quanto possibile, il disagio per gli assistiti.

Pertanto, il SSR ¢ tenuto ad indirizzare, in conformita a quanto stabilito nel presente documento tecnico, i
cittadini interessati ad effelluare il cambio di regime assistenziale (da esenzione per malallia 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 e periferici (soggetti inclusi nelle classi di rischio cardiovascolare 111, IV, ¢ V) potranno usufruire
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
valuterd la richiesta di ripristinare [*inclusione della malattia nell’elenco.

Analogamente, per quanto riguarda il Favismo (deficit di glucasio-6-fosfato deidiogenasi) & stalo escluso dal
gruppo delle malattie ereditaric (RDGO10), in considerazione del fatto che la malattia non presenta le
caratteristiche di gravitd ¢ invalidita prescritie dalla norma e che, in -generé le necessild assistenziali sono

contingenti perché associate a crisi emolitiche acute. Di conseguenza, i pazienti atfetli da questa condizione
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In termini pit generali, si sottolinea che la malattic 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 slesso codice di
esenzione. Quando la malallia & ricompresa in un nuova gruppo, ¢ssa manticne comunque il vecchio codice
ex D.M. n. 279/2001, il quale & riportalo lra 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,
cutando 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.

Inolire, & necessario evidenziare che il D.P.C.M, 12 gennaio 2017 prevede, altresi, il trasferimento di quattro
malattie dall’elenco delle malattic 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 malaltie rarc. Gli assistiti affetti da tali malattie, gia riconosciuti esenti ed in possesso di
un attestato di esenzione per malatlia 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, 1 soggeiti che
chiedono "esenzione ex novo, presenleranno apposita istanza nel rispetlo della procedura deseritta dal D.M.
28 maggio 1999, n. 329 e riceveranno I'atlestalo di esenzione per malattia cronica ed invalidante. Si tiene a

precisare che |'esenzione concessa a siffatle quatlro malattie ha durata illimitata.

PERIODO TRANSITORIO

Le procedure di riconoscimento del diriito agli utenti devono essere gestite all’insegna della semplificazione
ed in modo da prevenire il pit possibile disagi all’utenza e da evilare 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 data antecedente all’entrata in vigore del nuovo elenco
malattie rare di cui all’allegato 7 del D.P.C.M. LEA), si dispong, in conformita all’orientamento fino ad ora
seguito dal Ministero della Salute, che si applichi il regime erogativo vigente alla data della preserizione.
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 erogate in esenzione se prescritle con impegnativa

avenle data anleriore all’entrata in vigore delle disposizioni o degli allegati del DPCM.




isposizioni attuative
in materia di LEA, in applicazione del D.P.C.M, 12 gta:mm'io 2017, con la Deliberazione di Giunta Regiouale-
n. 521 del 26 settembre 2017, che il suddetlo provvedimento ¢ stato formalmente notificato alle Aziende
UU.SS.LL. regionali, per i previsti adempimenti di compelenza, in data 9 ollobre 2017, e che, in ogni caso,
gli adempimenti di cui alla DGR 130 del 30 marzo 2017 polranno essere realizzati solo all’ esito del
recepimento del presenle documento (eenico, 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 preslazioni previste dai nuovi LEA.
Nel caso di prestazioni erogate presso Strutture sanitarie extraregionali, gﬁcnrre invece attenersi alle

specifiche disposizioni della Regione di appartenenza delle medesime Strutture.




ALLEGATO1

RIMODULAZIONE RETE REGIONALE MALATTIE RARE

1. MALATTIE INFETTIVE E FARASSITARIE
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; STATURA ESINDROMIAD | CLINIGA FEDIATRICA MALATTIE DEL LLO.C, ENDOCRINOLOGIA
T bis o A
RO REPETORF, SIRDROMEIN ESSECORRELATE 55, ANNUNZIATA CHIET! METABOLISMO 5. LIBERATORR ATRI
1.0, PEDIATRIA SPIRITO SANTO PESCARA
5. SALVATORE 'AQUILA
CENTRO D1 AUXOLOGLA PER
LE SINDROMI DA HASSA
N STATURA ESINDROMI AD CLINICA PEDIATRICA UQ,C. PEDIATRIA
REQH90 FENDRED; SINDROMED! ESSE CORRELATE SS. ANNUNZIATA CHIETI | SPIRITO SANTO FESCARA
U.0. PEDIATRIA
5. SALVATORE L'AQUILA
CENTRO DI AUXOLOGIA PER
LE SINDROMI DA BASSA U.0.6C ENDOCRINOLOGIA B
ReGicy  [SINDROMI DA NEDPLASIE STATURA E SINDROMI AD CLINICA MEDICA MALATTIF DEL LLO£. EXDOCRINOLOGIA
ENDOCRINE MULTIPLE ESSECORRELATE 5. ANNUNZIATA CHIET METABOLISMO 5. LIBERATORE ATRI
U.0. PEDIATRIA SPIRITO SANTO PESCARA
5. SALVATORE UAQUILA
4. MALATTIE JEL METARBOLISMO
CODICE T : 3
St MALATTIA 1O GRUFFO ASL1 ASLL2 ASL3 ASL4
DIFETTI CONGENITI DEL U.0.C. PEDIATRIA E
yixay CLINICA MED] e 1.0, PE
FoGedn  METABOLISMO BDELTRAZIQRETO 58 {\Niamrzli?'ﬂmsn ‘;mmm;mﬂmgﬁmu HEONATOLOCL
DEGLI AMINOACIDI e : J GMAZNI TERAMO
DIFETTI CONGENTTI DEL,
. METABOLISMO DEL CICLO
RGOS |t 4 UREA B IMERAMMONIEMIE
FEREDITARIE
DIFETTI CONGINTT D, P
nCGosn  |METAROLISMO EDEL TitasroRTO ”‘if RELIA ':“"‘ E
4 DE CARBOIDRAT] ESCLUSC: DIABETE ETL: ;i‘z:ﬂtikn?\n i
MELLITO i g
LLO.C. MUNATRIA E
RCGOG  [(PERINSULINISMI CONGENITI NEONATOLOGLA
QMAZZINI TERAMO
weGoro  |PIFEITICONGERI DI, CLINICA MEDICA Uﬂ‘:;g'ﬂmgy& F
= MITARDLISMO DELLE LIPOPROTIINE NEan :
MITARDLISMO DELLE LIPOFROTIING 5. ANNUNZIATA CHIET] A - |
: DIFETT) CONGENITI DELLA SINTES] : ' UG, PETINTRINT
7] N kgt o NEQNATULOGIA
i % CLAMAZIINT TERAMO
RNI1200 |SMILLEMIIPTIZ, SINDROME DI
nGogn |CONTADL URERMANN-IAPPLE

= LINITATAMENTE ALIA FERILUCHETONURIA
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.\ii?_l,,\{m;a\ MALATHA] &frﬂgiik'ifF"' y ‘ ASLY ASL2 i
: DIFETTI CONGRNITI DELLA SINTESH ; i :

REG2 e Acinn BILIARI &

PIFEITI CONGENITT DFLLA SINTEST
RCGUI3  |DEI FOSFOLIPID! E BEI

GLICOSFINGOLIPIDI
RCON&0 LIPODISTROFIA TOTALE
RTU090___[DERCUM. MALATTIA DI
RCGHRY RALNTTIE PEROSSISOMIALL

CLINICA PITIATRICA 1T0.C. PEDIATIIA

REFuizn ADRENOLEUCODMSTRONA

55,

ANNUNZIATA CHIET SANTO SPLRITO MSCARA

RN1T760 AELLWEGER. SINDROMI DI

ILFGOG0 REFSUM MALATTIA DI

DIFEFTI CONGENITI DEL
METABOLISMO DEI

RCGORS
20 MELIHO TRASMETTITORL E DE
PICCOLI PEFTINI
: BIFETTI CONGENITT DIA.
REG11G METABOLISAMO DELLE PORFIRINE E
DELL'EME

DIFETTI CONGENI T DI
Gz METABOLISMO DELLE PURINEE
DELLE PIRIMILHNE

ULO. PEDIATIEIA CLINICA PEDHATRICA U.OLC. PEDIATRIA

RCO160 IMOFOSFATASIA
SAN SALVATORE LAQUILA | 58, ANNUNZIATA CHIEN SANTO SPIRITO PESCARA

RC0230 CALCINOSE TUMORALE

DIFETT CORNGENITI DELLA
RCGOT OS5IDAZIONI MITOCONDRIALE
DEGLI ACIDI GRASSI

DIFETTI CONGENITI DELLA

Bt CHETOGENESL E DELLA CHETOLISI

DIFETTI CONGENITE DEL
ROGOT6 MIEETABOLISMO DEL PIRUVATO E DEL
CICLO DEGLI ACIDI TRICARROSSILIC]

DIFETTI CONGENTTT SOLATI DI UN
COMPLESS0D DELLA

SGOTT
flego FOSFORILAZIONE OSSIDATIVA
MITGCONDRIALE
DIFETT CORGENTITI DELLA
OIS | ’
REGUTE FOSFORILAZIONE OSSIDATIVA

MITOCONDRIALE DA ALTERAZION]
DEL BNA MITOCONDRIALE

LkNu?10 SINIROME MELAS

kNDT2Z0 SINDROME MERRF

RF0300 ATROFIA OTTICA DI LEDER

RNIG00 PEARSON, SINDROME DI

RFU010 ALPERS, MALATTIA DI

RFu020 KEARNS-SAVHRE, SINDROME DI

DIFGTT DELLA FOSFORILAZIONE
RCGogi QSSIDATIVA MITOCONDRIALE DA
ALTERAZIONI DIEL DNA NUCLEARE

RF0nJo LEIGH, MALATIIA DI

SINDROMI DA DEFICTT CONGEMITO

i DI CREATINA L
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DMALATIIANY

MALATIIARO GRUVFO |
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T AsLA el

ALTIRI DIFETTI CONGENITI DEL

RECGoxs METABOIISMO ENERGETICO
MITOCONDRIALE
RCGoan DIFEIT DA ACCUMULD DI LIPIDE CLINICA PERIATRICA UL0.C. PEDIATRIA
55, ANNUNZIATA CHIETT | SANTO SPIRITO PESCARA
|rtcc1.m MUCOPOLISACCARIDOSI 0. PERIATRIA CLINICA PEDIATRICA U.0.C. PEDIATRIA

SAN SALVATORE CADUILA

55, ANNLNZIATA CHIEN

SANTO SPIRITO PESCARA

RCGovY MUCOLIPIDOSI
ROGO91 OLIGOSACCARIDOS]
GANGLIOSIDASH

RFGOA0
IFGD20

CEROIDOLIPOFUSCINOSI

U.O. PEDIATRIA
SAN SALVATORE L'AQUILA

ALTRE MALATIIE DA ACCUMULO
I!tc.‘nuu i

itFGoIn ERADBE. MALATITA DI

RFGOI1Y LEUCODISTROEIA METACROMATICA

RC0100 FARBIR, MALATTIA DI

; DIFETTI CONGENITI RESPONSIVE
it

REGO  arba niominA
DIFETTI CONGENITI DEL
METAIOLISMO DEL METABOLISMO 1

REGO93 |5k, THASPORTO DELLA
COBALAMINA E DEL FOLATO
CIFENT CONGENITI DEL UO.C, FEDIATRIA K

RCG024 METABOLISMO L BIUL ITRASPORTO KEONATOLOGIA
DELLA VITAMINA D G.MAZZINI TERAMO

e RACHITISMOD IPOFOSFATEMICO

B VITAMINA U RESISTENTE

ALTRI DIFEETTT CONGENITI DEL

RCoues  [METABOLISMO EDLL TRASPORTO DI U0.C PEOIATRIA M

- " = ge g - Y

VITAMINE ECOFATTORI NON ‘N EONA !'(Jl.U(]l.‘\
PROTEICT GMAZZINETERAMO
DIFETTI CONGENITI DL . ]

RCGI0D  [METABOLISMO EDEL TRASEORTO UO.C. MEDICINA GENERALE
1. FERRO G, MAZZINT TERAMO

ncoize ACERULOPLASMINEMIA CONGENITA

RC0130 ATRANSFERRINENIA CONOENITA
DIFETT] CONGIENT D,

Eﬂlﬂl

METABOLISMO E DEL TRASFORTO
DELLO ZINCO

[necon7n DEFICIENZA CONGERITA DI ZINCO

DIFETT] CONGENTTT D,
RCGINZ | TADOLISMO DEL RAME
Lo,
RCOIE0 WILSON, MALATTIA DI GASTROENTEROLOGIA
SANTO SUIHTO PESCARA
ALTRI DIFETTI CONGENITT DEL
RCGING  |METABOLISMO [ DIL TRASPORTO Dl
MEEFALLI
i Er-‘l:‘rl‘i CONGENITI DELLA
GLICOSILAZIONE PROTEICA (CD(S)
RCGI30 |AMILOIDOSI SISTEMICHE LO.C. NEFRALOGIA E
DIALIS O MAZZINI TERAMO)
WO.C, TERAPIA INTENSIVA
RCOIBI |CRIGLER-NANAR, SINDROME DI NEONATALE

SANTO SFIRITO IPESCARA
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3. MALATTIE DEL SISTEMA INMUNITARIO
s e 153 SR VRN : T T U AT TR -
\M(*Eﬂ"?l A| o MATATTIA B GRUPPD| ASL L s Asl2 Wi - ASLLA A
U O.C PNEUNOLOGIA i e
e n - ALLERGOLOGIA {SERVIZIO DI LoL I'I.:DMTRL\ r
1enIn ANGIOEDEMA FREDITARIO ) s ) ! ‘ NEONATOLOGIA
S5 ANNUNZIATA CHIET) r‘l.LlJ'_!KIUI.I:.I(':M) SANTO G MAZZIRT TIRAMO)
SHRILO MESCARA
U0.C. PREUMOLOGIA
RCo191 ANGIOEDIMA ACQOUISTTO DA (SERVIZICI D1
DEFICITOLCE RITTORE ALLERGOLOGEA) SANTO
SPINITO PESCARA .
nepgin | CARENZACONGIMITATH ALTA-- TNEUMDLOGIA UO.C FEDIATRIA
ANTTTRIPSINA S5 ANNUNZIATA CHIET SANTO SPIRTIO PLECARA
% . SN ONCOEMATOLOGIA
HCCis  |ISTOCITOSI CRONICHE " A‘::::}’;;?"\f;’g\" - FEDIATRIC A
: : SANTD SPIRITO PESCARA
LK1 ONCO-EMATOLDGIA
RCGIGD IMMUNODEFICIENZE PRIMARIE PEDIATRICA
: i SANTO SPIRITO PESCARA
REGIG SINDROMI AUTOINFIAMMATORIE CLINICA FEDIATRICA UO.C. PEDIATIIA 1L0.C. MEDICINA GINFRALE
EREDITARIEF AMILIARE 45, ANNUNZIATA CHIETL SANTO SPIRITO PESCARA G, MAZZINI TERAMO
Reo241 |FEDRE MEDITERRANEA FAMILIARE CENIEA DS TRIEA V0., PEDLATRIA HO.C MEDICINA RN RRALE
55, ANNUNZIATA CHIET] SANTO SPIRITO PESCARA G. MAZZIN] TTRAMO
| TIEATG CLINICA PEDIATRICA
i) SIHRRONE TR S5 ANNUNZIATA CHIITT]
RCizi0 iﬁ::ﬁg::%?ﬁ,;m‘mg;::& U.u‘.(:- REUMATOLOGIA LG MMICINA .U'ILV ERALL
PRIMITIVA) SANTO SPIRITO PESCARA G. MAZZINT TERAMO
1RC0290 SCUNTTZLER, SINDROME DI
6. MALATTIE BEL SANGUE E DEGLLORGANI EMATOPOIETICI
M‘;\‘DLII:!I?'M MALATTIA RO GRUPFD ASLT ASL2 ASLJI ASL 4
105D, CENTRO DIAGNOSI
SERVIZI) E TERAPIA EMOFILIA, < . e
ROGOID  |ANEMIE FREDITARIE IMMUNOTRASFUSIONALE | MALATTIETROMpBoTICHE | 1O/S MEDICUA CERIEIALE
S5 ANNUNZIATA CINETT | EMORRAGICHE ITEDITARIE bl
SANTO SPIRIO PESCARA
. U050 ONCD- VO PIDIATRIA E
RIogin SINLDROME FMOLITICC UREMICA ;qur'f}:(}‘:\l:d‘;‘;:?lgg]litl\l EMATOLOGIA PEDIATRICA HEQNATOLDGIA
SANTD SFIRITO PESCARA TDMAZZINTTERAMD
U.O:E. N, CENTRO DIAGNOS!
- V o F TERAPLA EMOFILIA,
RIro0z0 E&%ﬁf‘mm PARDSSISTICA MALATTIE TROMBOTICHE
EMORRAGICHE EREDITARIE
SANTO SPIRTIO PESCARA
U051, CENTRO INAGNOST
- SET . SERVIZID ETERAPIA EMOFILTA. i sl
RDGO0 ?gm:l?zﬁgﬁglu LELL IMMUNOTRASFUSIONALE | MALATTIE TROMBOTICHE U'D':;' :llnﬂ;;cl:bl:lb: #r;i_“:'\:-‘leLu
S5 ANNUNZIATA CHIET] | EMORRAGICHE FREDITARIE Py
SANTO SPIRITO FESCARA
U050, CENTRO DIAGNDSI
SERVIZIO E TERAPIA FEMOFILIA, UL FEDIATRIA E
[HHHIA PIASTRINOPATIE EREDITARILE IMMUNOTRASFURIONALE | MALATHE TROMBODTICHE NEOMATOLOGIA
S5, ANNUNZIATA CHIET | EMOAGICHE EREDITARIE G MAZZINT TERAMO
SANTO SPIRTTO PESCARA
05D, CENTRO DIAGNOS]
o b - SERVIZIO ETERAPIA EMOFILIA,
RDGR3) ﬁ&::,\‘!:tn::;mgﬁ:ﬂ i IMMUNOTRASFUSIONALE | MALATIIE TROMROTICHE
' i B ANNUNZIATA CHIET] | EMORRAGICHE FREDITARIE
SANTO SPIRITO PESCARA
UOXD, CANTRA NIAGROST
SERVIZIO E TERATIA IMOFILIA. -
RGO TROMBOCITONENIE EREDITARIE IMMUNOTRASFUSIONALE | MALATOE TROMBOTICHE u O’g' ::I;E_:'(;:IT?IS!TMESALE
5. ANNUNZIATA CHIETI | EMORRAGICHE FREDITARIE ) -
SANTO SPIRITO PESCARA
U.OS.D. CENTRO DIAGNOSI
‘SERVIZIO ETERAPIA EMOFILIA
nnGosn SINDROMI MIELODISILASTICHE IMMUNOTRASFUSIONALE | MALATTIE TROMBOTICHE
55 ANNUNZIATA CHIETL | EMORRAGICHE EREDITARIE
SANTO SPIRITO PISCARA
VLR T, CENTRO DIAGNOST
15 A a1 i E TREAPIA FMOFILIA,
iz :‘.’I';‘[');::IT;"“ SRANILOMATIEA AALATTIE TROMUBCICI T
. A
EMORRAGICHE BRRELDITAIIE
SANTO SPIRIO PESCARA |
105D, CENTRO DIAGNOSE
ETERAPIA EMOFILIA,
g6 CHEQIAK-TIOASH], MALATTIA DI MALATTIE TROMBOTICHE
FMORRAGICHE EREDITARIE
SANTO SPIRITQ FESCARA
VLS N CENTRO DIACANOST
SERVIZIO B TRRAPLA EMOFILEA, O, PEDIATRIA E
ka7 ANEMIE APLASTICHE ACQUISTE . U OIMMUROIRASFUSIONALE | MALATTIE TROMBOTICHE NEONATOLOTIA
S5 ANMUNMAIATA CHIEDN | EMORRAGICHE EREDILARIE CIMAZZINT TIRAROD
SARTO SPIRETO PESUARA B
U0ET, CENTRD DIAGNUS]
- ; e L " ETERAPIA EMOFILIA,
Jen0usn :::llll'l‘h\l. TIMANDIAMOND, SENDROME MALATHE TROMBATICHE
FMORRAGICHE BRIEDITARNE
_ _ SANTO SPIRITO PESCARA
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TCOUTEER ] A een e < ¥ R i i
niatariA| U AATIA R e T Wasd” | L
v : 1L0.5.0, CENTRO DIAGNOS]
F TERAPIA EMOFILIA, UG, PEDIATRIA B
RGOS NEUTROPENIE CONGENITE MALATTIE TROMDOTICHE HEONATOLOGIA
FMORRAGICHY ERITITARIE GLMAZZINI TERAMO
SANTO SIIRITO PESCARA
U050, CENTRO DIAGNOSI
SIRVIZIO T TERAPIA EMOFILIA, LLELE, PRTIATRIA IF
itnondn NEUTROPENIA CICLICA IMBMUNOTRASELSIONALE | MALATTIE TROMIOTICHE NFOHATOLOGIA
S8 ANNUNZIATA CHIINT | EMORRAGICHE EREDITARIE U MAZZINT TERAMO
SANTO SPIUTO PESCARA
U.05.0. ORCO-
1t003] MASTOCITOS1 SISTEMICA EMATOLOGIA PENATIUCA
SANTO SPIRITO PESCARA
7. MALATTIE DEL SISTEMA NERVOSO CENTRALE E PERIFERICO
CODICE, P ! ; 3
MALATT EIAI411 I.\. HI'.H.RIII'I‘I_T! .L_‘il..l AFITJ ASLD ASLA
R : U0, NEUROLOGIA CLIRICA KRUROLOGICA U.0.C. PEDIATRIA
w010 L
At MEGRIATRAFLE 5, SALVATORE LAQUILA S5 ANNUNAATACHIETI | SANTO SPIRITO PIESCARA
) . 1.0, NFUROLOGLA CHNITA NEUROLOGICA LLO.C, PEDIATRIA
REMHR  [XBTE SIMPROMETY S SALVATORELAQUILA | S5 ANNUNZIATA CHIETI | SANTOSPIRITO PESCARA
; U050,
ATROFIA NENTATORURRD- UG NEURDLOGIA CLINICA NEUROLQGICA
RFuZn i : P ik ; R NEUROFISIOPATOLOCIA
PALLIDOLUYSIANA 5 SALVATORE LAQUILA S5 ANNUNZIATACHIETT | o e bisce ARA
UO.5D,
EPILESSIA MIOCLONICA U0, NEUROLOGIA CLINICA NELROLOGICA
RFD0s0 v s NEUROMSIOMATOLOGIA
HISEIY, A y J 5, ANNUNZIAT: : :
PROGIISSIVA 3. SALVATORE L'AQUILA S5 ANNUNZIATACHIEN | 10 SPIRETO PESCARA
L.O. NEUROLOGIA CLINICA NEUROLOGICA UO.C. IEDIATRIA
; 7T, 8 MEDI
RFNEL  |DRAVET.SIHDROM S.SALVATORELAQUILA | S5 ANNUNZIWTACINEN | SANTO SMIRITO PESCARA
rfo7e  |MIOCLONO EssizaLEmREDMAKIG | | WO NEUROLOGIA CLINICA NIUROLOGICA. | oo 80
B B o L Y 5 MG ' h
5, SALVATORE ’AQUILA 55 ANNUNANTA CHIET | o e e ARA
RNISH  (IANDAU-KLEFFNER SINDROMEDI O HEUROLOGIA ELINICA NELROLOGICA Nl:umr[f;%ﬁeim GGIA
E ] - £ g - T BT N AT ) - £ i
5, SALYATORE LAQUILA 85 ANNUNZATA CIIETT | Ao PESCARA
UO.SD.
. U.0. NEUROLOGIA CLINICA NEUROLOGICA b U.0.L. NEURCLOGIA
RFD0R0 COREA DI HUKTINGTON . ; ; NEUROFISIOPATOLOGIA oo
‘ 5. SALVATORELAQUILA | 55 ANNUNZIATA CHIETI SANTO SPIRITO PESCARA G MAZANT TERAMO
Uo.sD.
I U0, NEUROLOGIA CLINICA NEUROLOGICA U.0.C, HEUROLOGIA
RFGO40 MALATTIE SMINOCERERELLARI b 2 ‘ NEUROFISIOPATOLOGIA st
a. adal E L I h HIE b " o g =
4. SALVATORE LAQUILA 55, ANNUNZINTA CHIETE | ey nEsCA LA i, MAZZINT TERAMO
11.0.5.0,
; . 5 U.0. NELROLOGIA CLINICA NEUROLOGICA : U0, NEUROLOGIA
HN1400 ISAACS, SINDROME DI peipterin ” NEUROFISIOPATOLOGIA ;
5 SALVATORIE AQUILA 55, ANNUNZIATA CHIEN SANTO SPIRITO FESCAKA €. MAZZINT TERAMO
L0510
i L.(h NEUROLOGIA CLINICA NEURDLOGICA U.0.C. NEUROLOGIA
HFung| ATROFIA MULTISISTEMICA : > jha NEUROFISIOFATOLOGIA :
5. SALVATORE LAQUILA S5 ANNUNZIATACHIET | o o SITIETO PESCARA €. MAZZINDIERAMO
i & ; K, L1051,
NEURDDEGEN LRAZIONE CON U.0. REUROLOGIA CLINICA NEURDLOGICA i
RFGO41 & : ] i ; NEUROFISIOPATOLOGIA
ACCUMULD CIRERRALE DI FERRD 5. SALVATORE LAQUILA S5 ANNUNZATACHIEN | oo iTo FESCAIL
s U0, NEURDLOGIA CLNICA NEUROLOGICA U0.C. PEDIATRIA 11.0.C. NEUROLOGIA
REGUM  |KTRORIEMUBCOLASTSRAALL 5. SALVATORELAQUILA | S8 AMNUNZIATA CHIFTI | SANTO SMIRITO PESCARA G. MAZZINI TERRAMO
1,0, NEURGLOGIA CLINICA NEURGLOGICA uosn. U.0,C, NEUROLOGIA
RFo 100 SCLEROS! LATERALE AMIOTROFICA b i iy z NEUROFISIOPATOLOGIA ikl
S SALYATORELAQUILA 35, ANNLUNZIATA CHIETT SANTO SPIRITO PESCARA G, MAZZINI TERAMO
uo.s.n.
: U0 NEUROLOGLA CLINICA NEUREILDGICA V0.0, RIUROLOGIA
RE01 1D SCLEROSI LATERALE PRIMARIA ] oy Ry o NELUROMSIOPATOLOGIA ey
5. 5ALVATORELAQUILA | 55 ANNUNZATA CHIETI BARTE SR PR AT G, MAZZINI TERAMO
U050
0.0, NEUROLOGIA CLINICA NEUROLOGICA
RF SCHILDER, MALATTIA DI ; " T NEUROFISIOPATOLOGIA
5. SALVATORE L'AQUILA 55 ANNUNZIATACIIET] | ot i) ESCARA
5 % U0, NEUROLOGIA CLINICA NEUROLOGICA. U.0.C. PERIATIUA
FIsn 5 - ¥ . !
4 WENHCOECARTAUIT, SINDROME 5. SALVATORE LAQUILA 85, ANNUNZIATA CHIER | SANTO SPIRITO PISCARA
N 1.0, NEUROLOGIA CLINICA NEUROLOGICA LLOL, PEDIATRIA
. TST, SINDI £ . pAa Sl B o
bk WIETSINDROMED] S SALVATORE 'AQUILA SS.ANNUNZIATA CHIETE | SANTO SPIRITD PESCARA
il ey U0, NEUROLOGLA CLINICA NBIROLOGICA | l&mﬂF:;%ﬁ;l\"i .
" 3 A zLAQU 5, } T s ;
5 SALVATORE L'AQUILA S5 ANNUNZIATACHIEIL | e e B eARA
i . ; uasD ;
LLO NELROLOGIA CLINICA NEJROLOGICA ; ! 1,0, NFUROLOALA
RFD310 CADASIL e ! NIUROFISIOFATOLOGHA 4
S SALVATORE LAQUILA 85 ANKUNZIATA CHIEN SANTOSPIRITO TS CARA L MAZZINLTERAMO
: L0500, i
. . LL.O. ¥EUROLOGIA CLINICA NEURGLOGICA Vi el a LLO.C. NEUROLOGIA
[RL LAMICRANIA EMIPLEGICA FAMILIARE NEUROFISIIATOLOTIA
< 5 SALVATORE LAQUILA SEANNUNARTATIIET | o PESCARA i MAZZINT TERANMO
LL0. NEURDLOGIA CLINICA NEUROLOGICA %0
[Eian LEMEPLEGIA ALTFRNANTTE a '-‘--’\-I\-F\'l';:JRFI'\ LILA 58, ANNUNZIAT -f.'llll-:ﬁ HIEAROFISIOPATOLAGIA
: . FANNATORE LA B ANNUNAAACIIEN. |y x1o SPIRITO PLECARA
UOSD.
;i LLO. NEURELOGIA CLINICA NFUROLOOICA T LLOLC, KILROLOGIA
Hiulin FANR, MALATTIA DI g iRy AT A MEURODMSIOPATOLOGIA I o
S SALVATORE UAQUILA S5 ANNUNAATA CHIEN SANTO SPIITO PIECARA (|.}Ip\'7?]:\[ TE 10}




CODICES

2 MALATTIA BOGriEro IS TP 21, d
StaLarra | M o GrUEo. 8 i AsL3 . ASLA i
; . UosSn
MALATTIA DA INCLUSION 150, MEUROLOGIA CLINIEA NEUROLOGICA AN
RFN3A0 At a o i A LU NEURGFISIOPATOLOGIA
INTRANUCLEARI NEURONALL S.SALVATORELAQUILA | 85 ANNUNZIATa CitiEn | S0t
Hosn
. IFARALIST HUL BARE PROGRESS VA L0, NEUROLDIGIA CLESICA NEURTHLAWGICA o L 3
[EN300 T HERIAR ol ) p LTl NEUROFISIOPATOLOGIA
CON SORDITA NEUROSENSORIALE | 8. SALVATORELAQUILA | S5 asnUNZIATACHIETL | J S IEt et
UL NEURDLOGIA CLINICA NEUROLOGICA S UO.C NRURILAGIA
RFGI0 SHMNGOMIELIA-SIRINGOIULTIA i R B ki ‘ NILIOFISIOPATOLOGIA i IR
5. SALVATORIE LIAQU ; i MAZZINI TERAM
S.SALVATOKE LAQUIA | ss aNsusaataciien | Sl b e i (i MAZZINT TERAM
i } L.05.D, -
; : : i U0, KEUROLOGIA CLINICA NEURDLOGICA Pk 0.0, NEUROLOGLA
RFO4E 1 SINDHOME DELLA PERSONA RIGIDA ¢ R 2 Hipigle i MEUROGFISIOPATOLOGIA i ; g A
S.SALVATORELAQUILA | 85 aNNUMZIATA ciilim | 85 Bl it s GG, MAZZIND TERAMG
MELEERSSON-ROSENTHAI L, NEUROLOGIA Hozn,
’ - Al L0, NE LG s
itpnien SINDROME r;t 5, SALVATORE L'AQUILA NEUHOESIOPATOLICNA
: ? ; HH SANTO SPIRITG PESCARA
1.0, NEUROLOGIA U0, 6.6, NRIROLOGIA
HFCGDAD NIELROPATIE EREDITARIE 5k ';L\:f.'ﬂ'(mr II'M UTLA NEUROFISIOPATONOGIA (_' uAi.‘.lNl 'Ii.'l‘ AN nicE
=l TLAD) SANTO SPIRITO PESCAItA 2! | TERAMIDY
5 e : 9 UoSD.
S PARALISE SOPRANUCLEARY 1.0, NEUROLEKIA CUNICA NEURDLOGICA | o0 aia {00, NETROLOGIA
PROGRISSIVA 5.SALVATORELAQUIA | 55 ANNUNZIATA cHliEn | SECiBil B sl G, MAZEINI TERAMD
050,
S POLINEURDPA 1A CRONICA U.0. NEUROLOGIA CLINICANEUROLOGICA | o .llt{)l-':{;l( - UOL. NEUROLOGIA
IMFIAMMATORIA DIMIELINIZZANTE | S, SALVATORE FACUIE S5 ANNUNZIATA CTIE ! IO AT 5 MAZZINT TERAM
; : i IREAQUILA KEAGHIIER | lor core nugevis G, MAZAINT TERAM
10,5 1.
i NEUROPATIA MOTORIA L.0. NEUROLOGIA CLNICANEROLOGICA | 0 ,Wk%: '\’,n" _— U0 NEUROLOGLA
MULTIFQCALE 8. BALVAIDREL, L5, s ZIATA O & 5 i - o ZIsl TERAN
HEQCA ATORELAQUIA | S8 ANNUNZIATACIIET | i bt e oy . MAZZINI TERAMO |
e UosD,
U.0. NEUROLOGLA CLINICA NEUROLOGICA : ; L0, NEUROLOGIA
RF0{42 LEWIS SUMNER, SINDROME DI ol . ; NEUROFISIOPATOLOGIA
5.SALVATORELAQUIA | S5 ANNUNZIATACIIET | o ot ol G, MAZZINI TERAMO
11,0, NEUROLOGIA CLINICA NEUROLOGICA e
RNI6I0  |SINDROME POEMS P i imnivepp Ol W eskatianiisiky ool B 1 TEREIN E TS
e LA EANHLN . SANTO SPIRITO PESCARA
REGAI0  |MIOPATIE CONGENITE EREDITARIE HO, NIURGLAGIA CLINICA NEURDLOGICA Npumrﬁﬁﬁ-ﬂm,{mm
5.SALVATORELAQUILA | S5 ANNUNZIATACHIEN | S oo bt oA
WFGOS0 | DISTROFIE MUSCOLARL V0. NEUROLOGIA CLINICA NEUROLOGICA m-um;-%%?-ﬁ CLOGIA
- = IviL 3 o 2 b
5.SALVATOREL'AQUILA | S8 ANNUNZIATACHIEN | oo nomn b o
: . Uosn.
: o L0, NEUROLOGIA CLINICA NEUROLOGICA 2 11,06, NELHOLOGIA
RFGSe  |DISTROFIL MIOTONICHE s : * | NEUROEISIOPATOLOGIA .
5.SALVATORELAQUILA | SSANNUNZIATACHIET | o s m e G, MAZZINI TERAMO
: ; e ? A : uo.sD.
wan [rmmomosnanvos| w0 wiowon | cucaymnomacs | wamorborsmoon | 105 ot
s SAL Q : & SANTO SPIRITO PESCARA A s
UosD.
U.0. NEUROLOGIA CLINICA NEUROLOGICA 4 : U0, NEUROLOGIA
REGIG  |DISTONIE FRIMARILE ) NEUROFISIOPATOLOGIA e
5.SALVATORELAQUILA | SS.ANNUNZIATACHIET | oo o B B G, MAZZINLTERAMO
1.0 NEUROLOGIA CLINICA NEUROLDGICA iy
RFO090 DISTOMNIA [ TORSIONE HOPATICA as ‘:L\} ATORE LAQUILA S:‘.‘.I :\NNL}NZ‘N!'A ST MEURDFISIOPATOLOGIA
Sl s x LANE SANTO SPIRITO PESCARA
05D, ¥
. : 1.0. NEUROLOGIA CLINICA NEUROLOGICA : L0, NEUROLOGIA
RFOIE)  |QUILLAIN-BARRE SINDROME DI NEUROFISIOPATOLOGIA
o LA 1 L AN y TA CHIET 3. ERAN
S.SALVATORELAQUIA | S5 ANNUNZIATACHIETL | ool G, MAZZINI TERAMO
wrcin [FINDROMIMIASTENICHE CONGINIE 1.0, NEUROLOGIA CLINICA NEUROLOGICA Nt:'umw[;é%i'?im R U0 £, NEUROLOGIA
il ! fabct i e SIOrATOLOG ik
E DISIMMUNI S.SALVATORE UAQUILA | SS.ANNUNZIATACHIET | o8 b m o G, MAZZIN! TERAMO
m unsn z
i .0, NEUROLOGIA CLINICA NEUROLOGICA U.0.C. NEUROLOGIA
w90 FATON-LAMAERT. SINDROME DI peiclietes e NEUROFISIOPATOLOGIA !
8. SALVATORELAQUIA | 88, ANNUNZINTA CHIET | ool i 0. MAZZIN] TERAMO
z B, MALATTIE DELL'AFPARATO VISIVO
CODICE | : R R e : g
s gy MALATTIA B0 GRUMTO ASL ASLZ ASL3 ASL
nroo | VITREORETINOPATIA ESSUDATIVA CLINICA OFTALMOLOGICA \LO.C. OCULISTICA
FAMILIARE 55, ANNUNZIATA CLIETT | SANTO SPIRITO PRSCARA
; e CLINICA OFTALMOLOGICA 1.0.C. OCLLISTICA
I’RFo20i COATS, MALATTL i e o
AT ML 55, ANNUNZIATA CTIETT | SANTO SPIRITO PESCARA
CLINICA DFTALMOLOGICA 1L.0.C. OCLLISTICA
210 EALES, MALATIIA I - B iR o i - . = Egn
ke 1 $5 ANNUNZIATA CHIEIT | SANTO SPIRITO PESCARA
; CLINICA OFTALMOLOGICA U.0.C. OCULISTICA
Fozal DEHR, SINDROME Dt o i ; . 2
RrR ~ 55, ANNUNZIATA CHIEIL | SANTO SPIRITO PESCARA
] ] ] . CLINICA OFTALMOLOGICA LL.0.C. OCULISTICA
Hed dld g LR V. 3
REGUID  |DISTROFIE RETINICIUE BRED AL T Gt~ | |G i A
Gy |PISTROFIEEREDITARIE DELLA : CLINICA DFTALMOLOUICA UL0.C. OCULISTICA .
B

COROINE

L5, ANNUNAATA CHIET

SANT SMRITO PIESCARA

iy 2%
a5




MALATTIA 10 GRUE OGS

IRIBOCICLITE ETEROCROMICA D
MUICHS

84, ANNUNZIATA CHIEL

U.C.C. OCULISTICA
SANTO SO PESCARA

CLINICA OFTALMOLOGICA

LO.C, OCULISTICA

a0 ATROFIA ESSENZIALE DELLIIDE
585, ANNUN:{IA"A CHIEN HANTOSPIRITO PESCARA
| E CLINICA OFTALMOLOGICA L.0.C. OCULISTICA
s EMERALOPIA CONGENITA
! 55, AMNUNZIATA CHIETT | SANTO SPIRITO PESCAIA
RFizee |OGUCHL SINBROME DI CLINICA OFTALHOLOGICA UL, OCULISTICA
’ 558, ANNUNZATA CHIED SANTOSEPIRITG PESCARA
e S GRBRGRE CLINICA OFTALMOLOGICA U0, ACULISTICA
AR, BIHDROME= 1A 58, ANNUNZIATA CHIETI | SANTO SPIRITO PESCAIA
; CLINICA OFTALMOLOGICA 1.0.C. OCULISTICA
i Ji
RFCI3D  |DROENTRAZIONIDOLLA CORNEA S5 ANNUNZIATA CHIETL | SANTO SPIRITO PESCARA
RECI40 DISTROFIE EREDITARIE DELLA CLINICA OFTALMOLOGICA U.0.C. OCULISTICA
CORNIEA S8, ANNUNZIATA CHIEN | SAMTO SPIRITO PESCAIA
R ] CLINICA OFTALMOLOGICA U.0.C, OCULISTIEA
RFuzsn CHERATOCONG
55, ANNUNZIATA CHIENT | SANTO SPIRITO PESCATA
L . . CLINICA OFTALMOLOGICA U0.C. OCULISTICA
RFO20 CONGIUNTIVITE LIGNEA
R g S5, ANNUNZIATACHIEIT | SANTO SPIUIO PESCARA
. o o CLINICA OFTALMOLOGICA LLO.C, OCULISTICA
RFI320 CORGIDINTE MULTIFOCALE e 5 o
54 ANNUNZIATA CHIET | SANTO SPIRITO PESCARA
; s CLINICA OFTALMOLOGICA LL0.C. OCULISTICA
RF030 COROIDITE SERMGINOSA
;i 55 ANNUNZIATA CHIETI | SANI0 SPIRFTO PESCARA
9, MALATTIE DEL SISTEMA CIRCOLATORIO
m‘;d?.'.#'l?l!; | MALATTIA RO GRUFRD. ASL1 ASL32 ASL.) AL
RCOID  [CRIGGLOBULINEMIA MISTA U.0.C MEDICINA GENERALE
G, MAZZINT TERAMO
T . CLINICA PEDIATRICA U.0.C. REUMATOLOGIA | 10,0, MEDICINA GENTRALE
RCOIO HEHCET, MALATTIA DI y
: ! S5, ANNUNZIATA CHIET | SANTO SMRIMU PESCARA . MAZZINI TERAMO
| Ve e e ey CLINICA PIDIATRICA U.0.C REUMATOLOGIA | UO.C. MEDICINA GENLRALE
S5, ANNUNZIATA CHIEN | SANTD SPIRITO PESCARA 0. MAZZINT TERAMO
O [ T e UO.C. REUMATOLOGIA | U.D.C. MEDICINA GENERALE
SANTL SPIRITO PESCARA 0. MAZZINT TERAMO
GChE | OTIARTEE N NOREEA UO.C REUMATOLOGIA | U.0.C. MEDICINA GENERALE
SANTO SMIITO PESCARA £, MAZZINI TERAMO
wGuosy | GRANULOMATOS] EOSINOFILICA U.0.C. REUNMATOLOGIA | U.0.C. MEDICINA GERERALE
CON POLIANGITE SANTO SPIRITO PESCARA 5. MAZZINI TERAMO
e R S R CLINICA NEFROLOGICA UO.C. NIFROLOGIA | U.0.C, MEDICINA GENERALE
55. ANNUNZIATA CHIETL | SANTO SPIRITO PESCARA £ MAZZINT TERAMO
RGODTO ORAKULOMATOSI CON POLT UO.C. IUMATOLOGIA | U.0.C, MEDICINA GENERALE
EATCSL CON TRLANOIE SANTO SPIRITO PLSCARA 6. MAZZINI TERAMO
RGUED  |ARTERITE A CELLULE GIOANT! U0.C. REUMATOLOGIA | U.0,C, MEDICTNA GINERALE
SANTO SPIRITO PESCARA 0. MAZZINI TERAMO
RGGIN  |MICROANGIOPATIE TROMBOTICHE U050, STOKE UNIT
SANTO SPIRITO PESCARA
R REAVAGE BiALAToR T CLINICA PEDIATRICA U.0C. REUMATOLOGIA | U.00.C.. MEDICINA GRNERALE
g §5. ANNUNZIATA CHIETI | SANTO SPIRITO PESCARA G, MAZZINI TERAMO
wGoon |TFLEANGECTASIA EMORRAGICA LLO.C. REUIMATOLOGIA
ERTDITARIA SANTO SPIRIIO PESCARA
RGO |DUDD-CLUARI, SINDROME DI
roooy  |PORFORA DI HENOCH-SCHONLIEN CLINICA PEDIATRICA UL0.C. PEDIATRIA U.0,C. MEDICINA GENEIGALE
RICOKKENTT S5 ANNUNZATA CHIET SANTO SPIUTO PESCARA G. MAZZINI TERAMO
RGGOZ0  |LINFEDEMI PRIMARLCRONICE
10. MALATTIE DELL'APPARATO RESPIRATORIO
BicE [ =
.\f\? _,‘,:5‘:“ MALATTIA FIO GRUTFO ASL 1 ASL2 ASLS ASL4
LLO.C. I'Nlﬁl.lhl(_ll‘ﬂ(ih\ G
REN20 wr:_nTEimDNl:l'ul.\mNAm; LO5.D. PNEUMOLOGIA IIS10PATOLOGIA LLO.C. MEDICINA GUNERALLL
ARTERIOSA IDIOPATICA 55, ANMUNZIATA CHIEN RESPIRATCHALA G MAZZIND TERAMOD
SANTO SPIRITO PESCARA
U0, PNRUMOLOGIA L
: .50, PNEUMOLOGLA FISIOPATOLOGIA LLO.C, MEDICINA GINERALE
RIOOLI  |SARCOIDOSI !
55, ANNUNZIATA CHIET] RESPIRATORIA G, MAZZINI TERAMO
SANTO SPIITO PESCARA
11.0.C. PNEUMOLOGHA E ; = ‘
Ao [MAATTIE I tERs 1AL U0 8.0 PN EIMOLOGLA FISIQPATALOGIA uo.c. m',‘};”f j ,“*;‘""“““ To
POLMONARI PRIMIIVE 5. ANNUNZIATA CHIEDN RESPIRATOIIA o BRI TR
SANTO SPIITO pEscaia | & MATRINTTERAMO
SINDROMI GHAVI EDTNVALIDAKTI RO ENEUMOEO AR '
RUGHL  |CON IOVEN I AZIONE CENTRALR el o hLOLATIOGIA
CGNGENH';\ i B o S5 ANNUNZIATA CHilZ L HRESPIRATOIIA
SANTO SPIRTIO PESCARA ;
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peon1GEg

MALATTIA 10

T

ASL

sz

U040 ENDDSCOPIA

CGASTROENTERCLOGIA ED

MALATTIA 1ok
iz |EMOSIDEROSE POLMONARE LLO 5.0 INIUMOLOGIA FISIOPATOLOGIA
IIPATICA 55, ANNUNZIATA CHUET RESPIRATORIA
SAN IO SMRITO PESCARA
1.0.C. FNEUMOLOGEA &
Wiy |TROTEINOSIALVEOLARE U050, INEUMOLOGIA FISIOPATOLOGIA
FOLRKONARE IDIOPATICA §5 ANNUNZIATA CHIEN RESPIRATORIA
SANTO SPRITO PRSCARA
LO.C PREUMOLOGIA E e
oz |PROTEINOSI ALVEOLARE U650 PNEUMOLOGIA FISIOPATOLOGIA
POLMONARE CONGENITA 5. ANNUNZIATA CHIELL RISHIRATORIA
SANTO SFIRITO PESCARA
1L.0.C. PNEUMOLOGIA I
RNGUO  |DISCINESIE CILIAKL PRISIARIL Lho S0 PN IMOLOGEA FISIQIATOLOGLA
S5, ANNUNZIATA CHIETT RESPIRATORIA
SANTO SVIRFIO PESCARA
U.0.C. PNEUMOLOGIA E
— 7 U0.C, PROIATRIA E
. - L0510, PNEUMOLDGIA FISIOPATOLOGIA
RNO9EN  |RARTAGENEIL SINDROME Dl EONATOLOG
3 85, ANNUNZIATA CHIE RESPIRATORIA NEINATOLOGL
SANTO SPIRITO FESCAIA GMAZZINT TERAMO
TS 1. MALATTIE DELL'APTARATO DIGERENTE
CODICT.
TALATIIA FAOY G S # 3
MALATIIA MAL EAY GRUTITD ASLA ASL 2 ASLS ASLA
Uoc. o
ACALASIA ISO1ATA EACALASIA aagiRoEToLoGiAgD | UG )
IHO0LD 1 ASROCINTA A SINDROMI [HDOSCOPIA DIGESTIVA | SASTRUBNTEROLOGLA G,
AR BRI PN MAZENI TERAMO
uoc.

aze GASTRITE IPERTROFICA GIGANTE DIGESTIVA : !
55, ANNUNZIATA CltEn | FRPOSCOPIA DIGESTIVA
; i SANTO SPIRITO PESCARA
LLOS 1 ENDOSCOPIA Hae TLO.C. PEDIATRIA E
10030 |GASTHOENTERITE EDSINOFILA DIGESTIVA ook el NEONATOLOGIA
88, ANNLINZIAT, i i} 3 N TE
ATACHIET | o0 S1iT0 PRESCARA GMAZZINITERAMO
UL2.5.0. ENDOSCOPIA HOL,
lunin SINDROME DA ISEUDO-05TRUZIONE s -m‘c‘wm: o QASTROEN IEROLOGIA ED
INTESTINALLE 55 AN\;U:“Z' \'[‘:Culm ENBOSCONA DIGESTIVA
Spbotia g SANTO SPIUTO PISCARA
U081, ENBOSCORIA b vo.c
COLANGITE PRIMITIVA sttt GASTROENTEROLOGIA ED it
RIUDSD P DIGFSTIVA skl s GASTROENTEROLOGIA G.
! S5, ANNUNZIATA Cy | ENIXISCOPIA DIGESTIVA MAZAN] TERAMO
SANTO SEIRITO PISCARA i)
0.o.c.
i MALATTIA DA INCLUSIONE DR GASTROENTEROLOGIA ED
MICROVILLL ENDOSCOMA DIGESTIVA
SANTO SPIRITO PIHCARA
U0c,
LINEANGECTASIA INTESTINALE GASTROENTEROLOGIA 1D
Rin0g0 ! R
PRIMITIVA ENIXISCOPIA DIGESTIVA
SANTO SPIRITO PESCARA
0L,
piGoip  |COHESTASHINTRALPATICHE GASTROENTEROLOGIA FD
PROGRESSIVE FAMILTARI ENDOSCOPIA DIOESTIVA
SANTO SPIRITO PESCARA
DIFETT] CONGENITI CIRAVI ED * 15?-9-5; ;
itiGozn INVALIDANTI DEL TRASPORTO GASTROENTEROLOGIA B
bk ENDOSCOPIA DIGESTIVA
SANTO SPIRITO PESCARA
12, MALATTIE DELL'ATPARATO GENITO - URINARIO
COnICT e ] .
MALATTIA RRALAT ARG GRUTR AsL.1 ASL2 ASL3 ASLA
‘IUIII'I i DIARETE INSII) KITROGENICO UO.C-KINMOLOGIA
) SANTO SIIUTO PESCARA
||v..mum FIBROSI RETROPERIONEALE U.0.C. NEFROLOGIA
SANTO SIMRITO FIESCARA
||uuu.|c| CISTTITE INTERSTIZIALE U.0.C. URDLOGIA
SAN IO SIMRITO PESCARA
e F T e CLINICA NEFROLOGICA 0.0.C URDLOGIA

S5, ANNUNZIATA CHIET

SANTOSTIRITO PESCARA

TedGnzo

CULOMERULOPATIE PRIMITIVE

CLINICA NEFROIOGICA
SHANNUNZIATA CHlEN

UL, NEFROLOGIA
SANTO SR PIRCARA

WO.C. KEFROLOGIA

DIALSL G MAZZING TERAMO)

LN 1360

ALIOIRT. SINDROME D

CLINICA NFFROLOGICA

55, ANNUNZIATA CININ

LL0.C. REFROLOGIA
SANHD STIRITO PESCARA

.o

D NKEFROQLOGIA E

DIALISL G MAZZINT TERAMO)

AT
o o




(o,

et O

; <
A

o

@ e
e L A TR HLN )
s 13. MALATTIE DELLA CUTE E DEL TESSUTO SOTTOCUTANEQ P
" CODICE R TR ] R, T o - T
Aaarial ST EOGRUTEO ASL1 ASL2 ASLI ; ASLs
U050, SERVIZIO
RLovio ERITEQCHEATOLIST HIEMALIS DERMATOLOGIA
SANTO SPIRITO PESCAIA
L 3 LLOSD, SEVTIN
S N CLINICA DERMATOLOGICA vyl
1.0, ARTONA nRt :
SANTO SRITO PESCARA
N - U051, SERVIZIO
RLO040  |PEMFIGOIDE BOILOSO e o DERMATOLOGEA
e ‘ SANTO SPIRITO PESCARA
PEMFIGOIDE BENIGNO DELLE CLINICA DERMATOLOGICA V.O.5.D, SERVIZID
LETEI Wi psgyinidiy DRERMATOLOGIA
i SANTO SPIRKID MESCARA
e T . U.0.5.0. SIRVIZIO
R1A0GN LICHIR SCLERDSUS ET ATROPHICUS """N"":: cl)nﬁll\lll':;?tﬂ alcA DERMATOLOGIA
: s : SANTO SPIRITO PESCARA
U050, SERVIZIO
RLODT0  |SINDROME MICHELIN TIRE BADY DERMATOLOGIA
SANTO $PIRITO PESCARA
fioosy  |FCLEROSICUTANEA DIFFUSA AD CLINICA DERMATOLOGICA %‘é&:"\l”;fggl'?
ALTA GRAVITA CLINICA 1.0, O : 3
j e SANTO SPIRITO PESCARA
i U.0.5D. SHvIZID i ]
RLO00  [PIODERMA GANGRENGSO CRONICO m.tmf::.\ g'g;'ﬁ:\?"\ﬂmm DERMATOLOGIA ”"'-"g' MEDICINA amn_gm_u
Ll : SANTO SFIRITO PESCARA i !
. SINDROMI CON DISPLASIA U020 SERVIZIO
5T T gy DERMATOLOGIA
" SANTO SPIRITO PESCAIA
, U050, SERVIZIO U.0.C. PEBIATHIA £
ECTRODATTILIA - DISPLASIA
RNOIE || P niiBA - FALXTOSCIN DERMATOLOGIA NEONATOLOGIA
SANTO SPIRITO PESCAIA GMAZZINTTERAMO
y 0SB, SERVIZIO
RNO560  |DISCIERATOSI CONGENITA (""”'c;? 3“3;:%?‘:'00“3’\ DERMATOLOGIA
A SANTO SPIRITO PESCARA
. U.0.5.0, SERVIZIO
RN1480  |IPOMELANOSI DI ITD C”N"::,‘ SL:;::%T&‘D‘"M DERMATOLOGIA
s SANTO SPIRITO PESCARA
U.0.8.0, SERVIZO
RNO6I0  |IPOPLASIA FOCALE DERMICA ':“N'C;' glga".lf:;;:,"":’mc" DERMATOLOGIA
0 SANTO SPIRITO PESCARA
; U.0.5.0. SERVIZIO
RNOSID  |INCONTINENTLA PIGMENT! GElo MR LIt DERMATOLOGIA
e SANTO SPIRITO PESCARA
U.0.5.0. SERVIZIO
RN1680 [SINDROME TRIGO-DENTO-0SSEA DEIMA'TOLOGIA
SANTO SPIRITO PESCARA
: U050, SERVIZIO
RNGUID  |HHOSI CONGENITE SR AgArLacion DERMATOLOGIA
EIERRAN SANTO SPIRITO PISCARA
. I U.0.5.0. SERVIZIO
RNOG0  (IPERCHERATOSI EPIDERMOLITICA CLIR IC;,‘ cL)) i‘;;;’;"?‘:’“ GICA DERMATOLOGIA
et SANTO SPIRITO PESCARA
U.0.5.D. SERVIZIO
RNIS0 |SINDROME KID DERMATOLOGIA
SANTO SPIRITO PESCAIA
; U.0.5.D. SERVIZIO
RNOS00  |ouTs LA 55 't;',‘g E:mm\? :om&,.\ BERMATOLOGIA
e ! SANTO SPIRITO PESCARA
e
: CHERATODERMIE FALMOPLANTARI CLINICA DERMATOLOGICA uDan SEaNAA0
RNGIID | i ey DERMATOLOGIA
. i SANTO SPIRLTO PRSCARA
11.0.5.D. SERVIZIO
O A DEREM o
RNU510 XERODERMA MGMENTOS0 o 'C: :, Eg&#gﬁ J:‘Dmt"'\ DERMATOLOGIA
o SANTO SPIRITO PESCARA
CHERATOST FOLLICOLAKL: CLINICA DERMATOLOGICA UOED, Sl
mosse [ islon s DERMATOLOGLA
: S SAMNTO SPIRITO PESCARA
Wusan  [CUTIMARMORATA CLINICA DERMATOLUGICA L&S;f’\ I"‘i';l“(‘::":?
T e - i - i - fl N '
TELEANGECTASICA CONCENTTA Jilks ;
ELEANGECTASICA CO3 i PO, DRTONA | SANTE ShiBi T EROANA '
’ Gy i 11L.0.5.0. SIRVIZIO .
RNDSSD  [DARIER. MALATTIA DI GLINIEA IERNMATULOGICA PERMA TOLOGIA
PO, ORIONA i o
2 SANTOSPIRITO PESTARA
: : U050 SERVIZIO
RNOST0 |EPIDERMOLISE BOLLOSA FREDITARIA G 'L"'} [?L"f;:frg‘ﬂ HelEa DERMA FOLOGIA —
(] A 3 . —
SANTO SPIRITO PESCARA ] S "
-
£ o X
(g? =y
3
2y
i i e
Wy s 8710
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CODICE o T i e 5 : T
AL | MALATHA RO GRurro g ASL1 | Ast2 Asuzgl
wnusso | TROTROCHERATODERMIA %35:3\' Tsﬂj:ﬁ;::::,) .
. SIMME GRESSIV . L U
YMETRICA TROGRISAIVA SANTO SPIRITO PESCAIA
L0510, SERVIZIO
REOSO0 [IRITROCHERA TODERMIA VARIARILE DBERMATOLEGHA
SANTO SPIRTTO PESCARA
e . 1.0 5.0, SERVIZIO
RNOGZ0  |PACHIDERMOPERIOSTOSE : ""‘“"l’,‘ g i DERMATOLOGIA
R SANTO SPIRITO PESCARA
. , L LLO5.1, SERVIZIO
NOA3N PSEUBOXANTOMA ELASTICO CLINIC ;‘\ grgil;gﬂ-”('" & DERMATOLOGIA
0.0t SANTO SPIRITO PESCARA
; o U.0.5.D. SERVIZIO U.O.C. PEDIATRIA &
RNUGIO  |AMLASIA CONGENITA DELLA CLIT! £ "'N'Cl’,‘[?’:g;%m‘;’“'m DURMATOLOGIA NEONATOLOGIA
il g SANTO SIMIITO PESCARA GMAZZINT TERAMO
LS., SERVIZIO
UNET0 [HAY.AVLLLS, SINDROME DI DERMATOLOGHA
SANTO SPIRITO PESCARA
L.0.5.15, $ERVIZIO
RNISED  |NI-LAXGVA. SINDROMEDI IERMATOLOGIA
SANTO SMIRITO PESCARA
LL.0. DERMATOLOGIA . 1.0.5.0. SERVIZI
RNIGH  |SINDROME DEL NEVO DISPLASTICO ONCOLOTICA E"'N'C;‘ 32':;?&::’;”‘"“"‘ DERMATOLOGIA
SAN SALVATORE LAGUILA : ' SANTO SPIRITO PESCARA
17,0, DERMATOLOGIA T U050, SERVIZIO
b A W
R¥I650  [SIDROME DEL NEVO EPIDERMICO GNCOLOGICA R L DERMATOLOLA
5AN SALVATORE LAQUILA o] SANTO SPIRITO PESCARA
L 108D, SERVIAO
RNI700  |SIOCREN-LARSSON, SINOROME DI C“Nm: é"g;.'l':;h? chomc..». DERMATOLOGIA
i SANTO SPIRITO PESCARA
U050, SERVIZIO
RNI7ID TAY, SINDROME DI DERMATOLOGIA
SANTO SPIRITO PESCARA
14, MALATTIE DEL SISTEMA OSTEOMUSCOLARE E DEL TESSUTO CONNETTIVQO
CODICE — PR 5 7
AMALATTIA M:\I.,.\l T1A B GRUVPD ASL1 l\i‘lLI R ASL S ; ASLA
. ] CLINICA MEDICA UO.C. REUMATOLOGIA | U0.C. MEDICIMNA GENERALE
ATDD)D A
ki RERMATOMIOSIE 55, ANNUNZIATACHIET | SANTO SEIUTO PESCARA G, MAZZINI TERAMD
: CLIKICA MEDICA U.O.C.REUMATOLOGIA | 10,0, MEDICINA GENEIALE
™, e by
PAIODED!  QROLIVORSITE S5 ANNUNZIATA CHIETT | SANTO SPIRITO PESCARA G, MAZZINLLERAMG
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ALLEGATO 2

Modello di certificazione di diagnosi di Malattia Rara ai fini del riconoseimento del Diritto
all’Esenzione (da trasmetterc per via telematica al Registro Regionale)

Rilasciata dal Pregidio della Rete ui sensi dellan. 2, comma 2. ed dell'an, 5,eommi 12,3 e 4 del DM n. 279 del 18.05.2001: "Regolamento di
istituzione delly Rete nozionale delle Malatic Rare ¢ di csenzione dalln panceipizione al costo delle relative prestuzioni sanitade, oi sensi dell'ant. 5,
comma |, lettera b) del DLgs 29 aprile 1998, n, 124"} ¢ dell'nnt, 52 del DPCM 12.01.2017 *Definizione @ aggiomamento dei livelli essenziali di
assistenza, di cui allarticolo 1, comma 7, del decreto legistutive 30 dicembre 1992, n, 3027,

Ente:
Data: Luogo:

Si certifica che
Nome: Cognome:

Data e luogo 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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- ALLEGATO 3

SCHEDA DI VALUTAZIONE DEI REQUISITI PER L’ INSERIMENTO
NELLA RETE REGIONALE PER LE MALATTIE RARE

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

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

SERVIZI PRESENTI ALL'INTERNO DEL PRESIDIO

3. Servizio per ["'emergenza dedicato a malattie rare (es. Tin‘tracciabilitflfrepcribililﬁ) O
Se 51, specificare: ...... G AR A Y N L R S R

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

PERCORSO DIAGNOSTICO TERAPEUTICO ASSISTENZIALE

6. Esiste un percorso diagnostico-lerapeutico adottato ¢ formalizzato per la specifica condizione? O
Se 5i, 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:

0 No

(3 8i, nella sua inlerezza al proprio interno
O Si, per mezzo di una collaborazione esterna O in ltalin O all’estero

In quest’ultimo caso, specilicare i Presidi e la/e Unita Operativa/e di riferimento
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ATTIVITA’ FORMATIVA NEGLI ULTIMI 5 ANNI Su 2
(esclusivamente attinente alla malattia/gruppo) TE
8. Attivita formativa organizzata dal Presidio (Se si, allegare documentazione a supporto) 0
9. Atlivita formativa organizzata dal Referente (Se si, allegare documentazione a supporta) a
10. Partecipazione del Referente a convegni in qualita di relatore/moderatore =]

RELAZIONE CON ASSOCIAZIONI, PAZIENTI E FAMILIARI

11. 11 Presidio collabora con Associazioni di pazienti e/o familiari dedicate alla malattia? o

Se 31, indicare di seguito i riferimenti della/e Associazionefi:

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

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 0o WHO ICTRP o, in
assenza dei precedenti, il numero di riferimento del Comitato Etico che ha approvato il trial;

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

Se 5i, indicare di seguito la denominazione dei progetti, le annualita e la fonte di finanziamento:

[



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

teampilare un madulo per opni furmaco, intepratore, dispositive)

Al Direttore del Servizio Farmacia

ASL
Il sottoscritto Qualifica
Unita Operativa CDC
Email Telefono
Richiede per il paziente
Cognome e Nome Data di nascita / E
Codice fiscale Asl di appartenenza
Patologia Codice esenzione
FARMACI 0 sli O NO
Se S1. compilare la sezione seguente:
Principio attivo Forma farmaceutica

Dosaggio richiesto (giotnaliero, per ciclo di traltamento, per singolo trattamento):

O Giornaliero
[ Per ciclo trattamento
O 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 [J ambulatorio [ domicilio

R STROT



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. 1 della
L.648/1996;

O che vi e assenza di valida alternativa terapeutica (va esplicitata I’assenza di valida alternativa
terapeutica € 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 potesta in caso di
minore o del tutore in caso di paziente interdetto o inabilitato.

st

| Responsabile di Unita 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 51, compilare la sezione seguente:

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

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

INTEGRATORI 0 S1 ONO

Se 81, compilare la sezione seguente:

%3
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Denominazione
Dosaggio richiesto (giomaliero, per ciclo di trattamento, per singolo trattamento):
U Giornaliero

0 Per ciclo trattamento
O Per singolo trattamento __

Durata del trattamento O Inizio terapia O Proseguimento terapia

Per 1a seguente indicazione terapeutica

1l Responsabile dell’Unita Operativa dichiara sotto la propria responsabilita che;

0 Llintegratore € inserito nel Registro Nazionale Integratori, ai sensi dell’art. 10 del D. Lgs 21
maggio 2004, n. 169;

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

DISFPOSITIVI O0SI 0ONO

Se SI. compilare la sezione seguente:

Denominazione
Codice CND

Durata del trattamenta 3 Inizio terapia 1 Proseguimento terapia
I g p

Per la seguente indicazione terapeutica

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

O 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

(liy&m e firma)
T
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‘PARTE RISERVATA AL DIRETTORE DI FARMACIA

1. Si riscontra assenza di alternative terapeutiche?
sl

NO | Specificare

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

2. Ci sono almeno dati favorevoli di sperimentazioni cliniche di fase 117

Sl | Allegare eventuali studi a supporto di tale uso off-label
NO | Specificare

3. Eventuali note/conclusioni

i

Il Direttore di Farmacia

(timbro e firma)

4




ALLEGATO 5

Dichiarazione di avvenuta informativa per Pesceuzione 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 malatlie metaboliche ereditarie é molto importante, perché consente di iniziare
tempestivamente terapie e dicte specifiche, prima che possano causare danni all’organismo del neonato
affetto. Lo screening neonatale esteso viene effelluato attraverso il prelieve di poche gocce di sangue
ottenute dal tallone del bambino durante la degenza nel punto nascita tra le 48 ¢ le 72 ore, procedura gia
utilizzala per lo screening obbligatorio. In caso di risultalo “dubbio”, sarele contattati ¢ il test verra ripetuto
su un nuovo campione di sangue.

L B T T T B s B a0 o o s vmvarmmens sre e e o A A R R AR B e F AT 28 SRS e A £
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residente f i san S inaE S s B §a ¢ R e i e tels s s A
genitoriftulore legale(cancellare la voce che non interessa) del MINOTE ....vviveiieeee v e
nato/a a......... e ettt e e e ettt et b ane il

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

DICHIARANO

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

|:| di essere slato/a/i informato/a/i in manicra chiara, completa e comprensibile dal dott.
in relazione alle caratteristiche delle malattie che verranno
analizzale, ai benefici e rischi dello screening neonatale esteso e alle modalita di alluazione;

[]  di essere consapevole/i che la suddetta indagine non riveste un ruolo diagnostico, ma rappresenta
solo un'amalisi preliminare, la cui positivitad non significa malaltia, ma implica la necessita di ulleriori
approfondimenti diagnostici;
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] di essere stati informato/a/i che in alcune situazioni particolari (prematurita o paf*tmola

riltamenti)
pud 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 contaltati telefonicamente ¢
pertanto ¢i impegniamo a comunicare al Punto nascita il cambiamento dei recapiti che eventualmente
dovesse avvenire nei giomi immediatamente successivi al prelievo.

DICHIARANO, inoltre di:
|:| 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.

Luogo e data............. T
Firma padre del minore ..., EeE T Firma madre del minore ............ T —
Firma tutore legale .......ocvvevenn.. R SRS Firma ¢ timbro del Medico ................. RS
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ALLEGATO 5 bis

INFORMATIVA SCREENING NEONATALE ESTESO

Lo screéning neonatale rappresenta un’importante strumento di prevenzione, gratuito ed obbligatorio. Nei
primi giorni di vita, Pavalisi di alcunc gocce di sangue del neonato pud indirizzare al sospetllo di rare
palologie 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 solioposie a screening
neonatale. Da diversi anni, tutti i nati in Abruzzo sono soltoposti a screening neonatale obbligatorio per
fenilchetonuria, ipotiroidismo congenito e fibrosi cistica. O'ggi. con I'avvento di nuove strumentazioni
diagnostiche, & stalo possibile un ulteriore ampliamento del pannello di screening neonatale con 'inelusione
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 METABOLICHLE?

Sono malattie genetiche ereditarie rare, causate dall'alterato funzionamento di una delle lante vie
indispensabili per metabolizzare zuccheri, proteine o grassi, rendendoli utilizzabili dal nostro Organisimo,
Questi processi sono indispensabili per creare I’energia necessaria al funzionamento delle cellule e garantire
la crescita dell’organismo. Se alterati, come si verifica in queste malatlie, possono causarc la mancata
produzione di sostanze importanti per lo sviluppo oppure determinare 'accumulo di aleuni composti con
effetti tossici sulle cellule. Le conseguenze, nella maggior parte dei casi non adeguatamente lrattali, sono
gravi con danni a carico di vari organi ed apparati (sistema nervoso centrale, fegato, reni, cuore, cule),
disabilita e 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 eta adulta.

QUALI MALATTIE VENGONO SOTTOPOSTE A SCREENING NEONATALE METABOLICO
ESTESO?

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

—  Difetti congeniti del metabolismo e del trasporto degli aminoacidi;

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

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

= Difelli congeniti del metabolismo delle lipoproteine.

COME S1 FA L.O SCREENING? _

L’esame viene eseguito tra le 48 e le 72 ore dalla nascita, su poche gocee di sangue ottenute da una piccola
puntura sul tallone del neonato. Con le gocce di sangue prelevate si imbibisce uno speciale cartoncino
~assorbente che verrd inviato, atlraverso un sistema organizzato di trasporto, al Laboratorio di screening
neonatale. I cartoncino con le gocee di sangue ¢ provviste di codice identificative che garantisce la
(racciabilitd, Nel Laboratorio centralizzato, dove confluiscono i campioni prelevali in tulti i Punti nascita
della regione Abruzzo, si effettuano le analisi con la tecnica della tandem mass speltrometria o altre
metodiche aggiornate e validate in base alla nuove evidenze scientifiche.

PROTOCOLLI PARTICOLARI : :
In caso nati pretermine, nati con basso peso alla nascita, nconati che effeltuano determinate trattament (es.
trasfusioni o alimentazione per via parenterale) o neonati dimessi prima delle 48 ore di vita, & p'rcvism la
ripetizione del 1est,




QUAL E IL SIGNIFICATO DEL RISULTATO DEL TEST?
II test di screening non ha un significato diagnostico: se il risultato & negalivo esso permelte di escludere, con
ragionevole certezza, le patologic esaminate; se posilivo non significa che il neonato & malato, ma indiea
solo un sospetto di malattia. In questo caso sard 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 verri data alcuna comunicazione alla famiglia. Se
invece i test di screening tisullano alterali, verrete contattati telefonicamente da operatori del Punto nascita
per concordare ’esecuzione di alcune analisi necessarie per confermare oppure per escludere la malattia. In
alcune situazioni potrebbe essere richiesto un controllo elinico immediato del bambino. In caso di cambio dei
recapiti nei giorni immediatamente successivi al prelievo, siele pertanio invitati a comunicarlo al Punto
nascita. ¥ importante sapere che il richiamo per la ripetizione del test non significa che il bambino sia affetio
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 effettuare test di approfondimento
biochimico per la conferma diagnostica delle patologie oggetto di screening, ¢ per necessitd di
ampliamento diagnostico per esigenze assistenziali sopravvenute;

® Aspetti medico-legali: la conservazione dei cartoncini consente anche di effettuare lest analitici in
risposta a richieste specifiche di carattere medico-legale.

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

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

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

TRATTAMENTO DEI DATI PERSONALT

I dati personali e familiari del vostro bambino, raccolti in fase di screening presso ciascun Punto nascita della
regione Abruzzo, saranno trattati per le finalitd dello screening e sono indispensabili per I’esecuzione del
test. I dati personali e i risultati del test vengono conservati in formalo elettronico presso il Laboralorio
centralizzalo nell’osservanza delle normative vigenti in tema di tutela dei datj personali. | dati in questione,
in forma non anonima e non aggregata, non verranno utilizzati per altri scopi, né trasmessi a soggelti 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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