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REGIONE ABRUZZO 

AZIENDA UNITÀ SANITARIA LOCALE TERAMO 
Ci re.ne Ragusa 1, 64100 Teramo 

C.F. 00115590671 

Direttore Generale: A vv. Roberto Fagnano 

Deliberazione n°-----"0"""'--......... 2 __ ~-'----'1_,_., _5_· __ 1 5 FEB. 2018 
del -----

DIREZIONE SANITARIA AZIENDALE: Dott.ssa Maria Mattucci 

OGGETTO: RECEPIMENTO DELIBERAZIONE DI GIUNTA N. 808 del 22/12/2017: "RETE 
REGIONALE PER LE MALATTIE RARE E SCREENING NEONATALE ESTESO" 

Data 12/02/2018 FirmS:....~'\........_ 
Il Responsabile dell'istruttor/} 

D.ssa Simona Martines 

Data 12/0212018 Fi~~ 
\ 

Il Responsabile del procedimento 
D.ssa Simona Martines 

Il Direttore proponente con la sottoscrizione del presente atto, a seguito dell'istruttoria effettuata, attesta che 
l'atto è legittimo nella forma e nella sostanza ed è utile per il servizio pubblico. 

Data 12/02/2018 

favorevole 

Data 

Firma tf ~JQ)., , _ 
Il Direttore Sanitario Aziendale 

O.ssa Maria Mattucci 

Il Direttore Amministrativo: 

PARERE DEL DIRETTORE SANITARIO 

favorevole 
/ 

non fa~revole 
(con motivazioni alregate al presente atto) 



REGIONE ABRUZZO 

AZIENDA UNITÀ SANITARIA LOCALE TERAMO 
Circ.ne Ragusa 1, 64100 Teramo 

C.F. 00115590671 

Direttore Generale: Aw. Roberto Fagnano 

IL DIRETTORE SANITARIO AZIENDALE D.ssa Maria Mattucci 

PREMESSO che: 

il Decreto Ministeriale n. 279 del 18 maggio 2001 ha regolamentato l'istituzione della Rete 
Nazionale delle Malattie Rare e l'esenzione della partecipazione al costo delle relative 
prestazioni sanitarie, ai sensi dell'articolo 5, comma 1, lettera b) del decreto legislativo 29 aprile 
1998, n. 124."; 
la Legge 19 agosto 2016 n. 167, al fine di garantire la prevenzione e la cura delle malattie 
metaboliche ereditarie, reca disposizioni in materia di accertamenti diagnostici neonatali 
obbligatori per la prevenzione e la cura delle malattie metaboliche ereditarie; 

VISTI: 

- Il D.P.C.M. 29 Novembre 2001, avente ad oggetto la "Definizione dei Livelli essenziali di 
assistenza"; 

- il Piano Nazionale per le Malattie Rare (PNMR), adottato in sede di Conferenza Stato-Regioni 
con Accordo n. 140/CSR del 16 ottobre 2014; 

- II D.P.C.M. 12 Gennaio 2017, recante la "Definizione e aggiornamento dei livelli essenziali di 
assistenza, di cui ali' art. 1, comma 7, del decreto legislativo 30 dicembre 1992, n. 502"; 

- la DGR 26 settembre 2017, n. 521 "Decreto del Presidente del Consiglio dei Ministri 12 gennaio 
2017 recante Definizione e aggiornamento dei livelli essenziali di assistenza, di cui all'art. 1, 
comma 7, del decreto legislativo 30 dicembre 1992, n.502. "Approvazione delle prime 
disposizioni attuative"; 

CONSIDERATO che con nota prot. RA/0017881/18/DPF009 del 23 gennaio 2018, il Dipartimento 
per la Salute e il W elfare- Servizio Programmazione socio sanitaria ha notificato la Deliberazione di 
Giunta Regionale n. 808 del 22/12/2017 avente ad oggetto: " Rete regionale per le malattie rare e 
screening neonatale esteso", allegata quale parte integrante e sostanziale del presente provvedimento; 

PRESO ATTO delle prescrizioni di cui al documento tecnico, adottato con Deliberazione di Giunta 
n. 808/2017, che impongono alle Aziende USL di: 

- pubblicare sul proprio sito istituzionale, per ogni malattia rara 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 attività e modalità di accesso; 

- diffondere con Disposizione circolare la modulistica e i criteri di certificazione e di esenzione: 
- informare i medici di medicina generale (MMG), i pediatri di libera scelta (PLS), i Distretti, i 

Presidi Ospedalieri, e le Associazioni dei Pazienti; 
- rilasciare, tramite il Distretto competente, l'autorizzazione all'esenzione alla partecipazione, 

l'informativa sulla privacy e l'acquisizione del consenso al trattamento dei dati personali; 
- erogare tramite i Servizi Farmaceutici, ove previsto, i prodotti indispensabili per il trattamento 

della specifica Malattia Rara. 



RITENUTO di dover recepire con urgenza la Deliberazione di Giunta n. 808 del 22 dicembre 2017, 
consentendo l'avvio delle procedure in esso contenute attraverso il coinvolgimento delle strutture 
aziendali competenti in materia; 

DI DARE ATTO che dal presente provvedimento non derivano oneri a carico del Bilancio 
dell'Azienda; 

DI DICHIARARE il presente provvedimento immediatamente eseguibile; 

VISTO il D.Lvo dicembre 1992, n. 502, e successive modificazioni ed integrazioni; 

VISTO il D.Lvo 30 luglio 1999, n. 286; 

PROPONE 

per le motivazioni espresse in narrativa e che s' intendono integralmente riportate 

1. DI RECEPIRE la Deliberazione di Giunta n. 808 del 22/12/2017, avente ad oggetto: " Rete 
regionale per le malattie rare e screening neonatale esteso", allegata quale parte integrante e 
sostanziale del presente provvedimento; 

2. DI TRASMETTERE il presente atto al competente Servizio Regionale, alle Direzioni 
Ospedaliere - Territoriali e all'U.R.P., ciascuno per quanto di competenza; 

3. DI PRECISARE, altresì, che il presente atto non comporta oneri di spesa; 

4. DI DICHIARARE il presente atto immediatamente eseguibile 



IL DIRETTORE GENERALE 

Preso atto: 

- che il Direttore proponente il presente provvedimento, sottoscrivendolo, ha attestato che lo 
stesso, a seguito dell ' istruttoria effettuata, è, nella forma e nella sostanza, legittimo ed utile 
per il servizio pubblico, ai sensi e per gli effetti di quanto disposto dall' art. 1 della legge 20/94 
e successive modifiche; 

- che il Direttore Amministrati vo ha espresso formalmente parere favorevole 

DELIBERA 

di approvare e far propria la proposta di cui trattasi che qui si intende integr~lmente riportata; 

IL DIRETTORE 

~M 



ASL TERAMO PROTOCOLLO UNICO 

,~,i~llil ~ì'1i1l 11 Il Il lii 
REf1IO~E 

ABRUZZO 

Prot. nr. 0008723118 del 25/01/2018 

L>IUNTA REGIONALE D'ABRUZZO 

DrrART IMENTO PER LA SALUTE E IL WELFARE 

SERVIZIO PROGRAMMAZIONE SOCIO-SANITARIA - DPF009 

UFFICIO GARANZIA LIVELLI ESSENZIALI DI ASSISTENZA 

Prot. n. RA/0017881/18/DPF009 del 23 gennaio 2018 
Allegati: n. 01 

ISTRUTTORIA: -----~.$t:A ____ l 
D.G. O O.S. O O.A.i 

(JPersonal e OU.R.P. j 
! 

O Ragione ri a OAtti~ita Tecnic~<· · 

0 Attari Gene1all OProvveditora:c 
Uff. Legali: I Economalo 1 

O Formaz./Quatil~ QOip. Ass. Terriir01. ~ 

OUtt. lntermie11s1. O ____________ \ 
I 

ODip. Prevenzione D------------ ·1 l O Sistemi lnformat. 0------------

Pescara, li 23 gennaio 2018 

All'Agenzia Sanitaria Regionale 
ASRAbruzzo 

Al Servizio Prevenzione e Tutela sanitaria - DPFOlO 

Ai Direttori Generali Aziende UU.SS.LL. 

LORO SEDI 

e p.c. All'Assessore alla Programmazione sanitaria 

Al Dipartimento Salute e Welfare DPF 
SEDE 

OGGETTO: Deliberazione di Giunta Regionale n. 808 del 22 dicembre 2017 recante: 
"Rete regionale per le malattie rare e screening neonatale esteso - presa d'atto e 
approvazione Documento Tecnico regionale". 

In ottemperanza a quanto disposto con il provvedimento in oggetto, si trasmette per 

notifica la Deliberazione di Giunta Regionale n. 808 del 22 dicembre 2017 recante: 

"Rete regionale per le malattie rare e screening neonatale esteso - presa d'atto e 

approvazione Documento Tecnico regionale. ". 

Ufficio Garanzia L.E.A./dott.ssa V. Vitullo 

Via Conte di Ruvo n. 74 - 65127 Pescara (PE) 
Tel. : 085/7671 - Pec: dpf009@pec.regione.abruzzo.it 

Sito internet: www.regione.abruzzo.it 
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REGIONE 
ABRUZZO 

Si evidenzia, in particolare, che il provvedimento, in attuazione del D.P.C.M. LEA 12 

gennaio 2017 e del Piano Nazionale Malattie Rare 2013-2016 - di cui all ' Accordo rep. Atti 

n. 140/CSR del 16 ottobre 2014, recepito con la D.G.R. 29 marzo 2017, n. 130, adegua la 

Rete regionale delle Malattie Rare e stabilisce il relativo percorso diagnostico assistenziale, 

precisa il ruolo del Registro regionale delle Malattie rare, detta disposizioni su farmaci, 

integratori, dietoterapici e dispositivi medici, ricompresi nei piani terapeutici assistenziali, 

avendo anche riguardo all'applicazione delle esenzioni previste ai sensi della vigente 

normativa di riferimento. 

Il provvedimento, inoltre, regolamenta l'organizzazione delle attività di diagnosi precoce 

delle malattie metaboliche ereditarie ( c.d. screening neonatale esteso) di cui al D.M. 13 

ottobre 2016 all'uopo individuando, tra l'altro, le strutture coinvolte ed il relativo percorso 

assistenziale. 

Si ritiene opportuno evidenziare, infine, quanto stabilito nel provvedimento in oggetto, 

relativamente alla necessità che le Direzioni Aziendali in indirizzo curino la più ampia 

diffusione di quanto nella stessa D.G.R. disposto e contenuto, nei termini ivi indicati. 

Si invita, inoltre, codesta Agenzia Sanitaria Regionale, nel proprio ruolo di coordinamento 

del Gruppo di lavoro che ha contribuito nella elaborazione del Documento tecnico oggetto 

di approvazione giuntale, a notiziame i Componenti presso le Aziende Sanitarie Locali. 

Cordiali saluti. 

Il Dirigente del Servizio 
Dott. Germano De Sanctis 

(firmato digitalmente) 

U ffic io G aranz ia L.E.A./dott.ssa V . Vitullo 

Via Conte di Ruvo n. 74 - 651.!7 Pescara (PE) 
Tel. : 085n671 - Pec: dpf009@pel'.Tegione.abruzzo.it 

Sito internet: www.regio1w.abruzzo. it 
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Direzione Generale 

Oggetto: 

Inizio: 
Fine: 

Ricorrenza: 

Stato riunione: 

Organizzatore: 
Partecipanti necessari: 

Aggiornamento lavori U.O.S.D. Medicina Nucleare - Procedure di Acquisizione PET -

mercoledì 07 /02/2018 10:30 

mercoledì 07 /02/2018 12:30 

(nessuna) 

Organizzatore riunione 

Direzione Generale 
Foglia Corrado; Breda Roberto; D'Ambrosio Vittorio; Lori Domenico; D'Ugo Carlo; 

Orlandi Giovanni; De Vincentis Narcisa; Baci Riccardo; Cimini Marco; Pietro Di Mattia 

1 



Valerii Tatiana 

Da: 
Inviato: 
A: 
Oggetto: 
Allegati: 

dpf009@pec.regione.abruzzo.it 
mercoledì 24 gennaio 2018 11:49 
aslteramo@raccomandata.eu 
Nota prot. RA/0017881/18 del 23/01/2018: DGR n. 808 del 22 dicembre 2017 
{EF89980D-B9BB-4A8A-ASDC-D3B9845831E2}.pdf.p7m; DGR808_2017.pdf 

Si trasmette la nota di cui all'oggetto, con relativa documentazione ivi allegata, concernente il prowedimento di 
presa d'atto ed approvazione del Documento Tecnico "Rete regionale malattie rare e screening neonatale esteso". 

Distinti saluti. 

Dipartimento per la Salute e il Welfare 
Servizio Programmazione socio-sanitaria 
Via Conte di Ruvo, n. 74 - Pescara 



GIUNTA REGIONALE 

Seduta del 2 2 DI C. 201_7 _ _ Deliberazione N . __.81J--'-'O~B----

L'anno ____ il giorno _ _ _ __ del mese di 2 2 DI C. 2017 negli uffici della 

Regione Abruzzo, s1 è riunita la Giunta Regionale presieduta dal Sig. Presidente 

Dott. Luciano D'ALFONSO 

con l'intervento dei componenti: 

p A 

I. LO LU Giovanni a 

2. DI MATTEO Donato a 

3. GEROSOLIMO Andrea a 

4. PAOLUCCI Silvio a 

5. PEPE Dino a 

6. SCLOCCO Marinella a 

Svolge le funzioni di Scgretario _ _ _ D_ani_ 'e_b_· _\_'::i.._'--_·.;_ .• ~_. _ _ _ _ _ _ 

OGGETTO 

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

LA GlUNTA REGIONALE 

VISTA la Deliberazione di G iunta Regionale 30 marzo 2017, n. 130 recante "Presa d 'atto e recepimento 
del/ 'Accordo, ai sensi degli artr. 2, comma 2 leu. b) e 4, comma 1, del D. lgs. 28 agosto 1997 n. 281, tra il 
Governo, le Regioni e le Provincie autonome di Trento e Bolzano sul documento Piano Nazionale delle Malattie 
Rare,,; 

DATO ATTO che con la soprarichiamata D.G.R. 30 marzo 2017 n. 130, nel prendere atto e recepire l 'Accordo 
della Conferenza S tato Regioni e P rovince 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 'Abruzi:o gli adempimenti cònseguenti, in raccordo con i competenti Sérvizi del Dipartimento 
per la Salute e il Welfare; 



J/ VISTO il D. Lgs. 29 aprile 1998, n. 124, avente ad oggetto la "'Ridefinizione del sistema di partecipazione·~ 
/' costo delle presi azioni sanitarie e del regime delle esenzioni, a norma dell'art. 59, comma 50, della Legge 2 

1 [:::::~I 
1

::. :s
4

:~io 2001, n. 279, avèntc ad oggetto il "R~iolamento di istituzione della rete nazional cf delle ma/aule rare e di esenzione dalla partecipazione al costo delle relative prestazioni sanitarie, ai sem 
del/ 'art. 5. comma 1, lett. b), del decreto legislativo 29 aprile 1998, n. 124"; 

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

DATO ATTO CHE: 

f] ai sensi delJ'art. 5, comma 4, D.M. 18 maggio 2001, n. 279, l'assistito cui sia stata accertata da un presidi< 
della Rete una malattia rara di cui all'Allegato 1 al D.M. 18 maggio 2001, n. 279 può chiedere i 
riconoscimento del diritto all'esenzione ali' Azienda U.S.L. di rcsidenL"".a, allegando la certificazione rilasciat: 
dal presidio stesso; 

ii ai sensi delJ'art. 6, comma 1, D.M. 18 maggio 2001, n. 279, l'assistito riconosciuto esente lrn diritto alle 
prestazioni di assistenza sanitaria, prescritte con le modalità previste dalla vigente normati va: incluse ne 
livelli essenziali di assistenza, efficaci ed appropriate per il trattamento ed il monitoraggio della malatth 
dalla quale è affetto e per la prevenzione degli ulteriori aggravamenti; 

\ftJ//vISTO il D.P.C.M. 29 novembre 2001, avente ad oggetto la "Definizione dei livelli essenziali di assistenza" 

VISTO il D.P.C.M. 12 gennaio 2017 recante la "Definizione e aggiornamento dei livelli essenziali d 
assistenza, di cui a/l'articolo I, comma 7, del decreto legislativo 30 dicembre 1992, n. 502", pubblicato sulle 
Gazzetta Ufficiale n. 65 del 18 marLo 2017 - Suppi. 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 LivelJi Essenziali d 
Assistenza (LE.A.), ovvero il complesso delle prestazioni che i1 Servizio Sanitario Nazionale assicun 
attraverso le risorse finanziarie pubbliche e l'eventuale compartecipazione alla spesa da parte dell'assistito; 

EVIDENZIATO che, con riferimento alle malattie rare, l'art. 52 D.P.C.M. 12 gennaio 2017 dispone che le 
persone affette dalle malattie rare indicate nell'Allegato 7 al D.P.C.M. 12 gennaio 2017 hanno diritte 
ali' esenzione dalla partecipazione al costo de1le correlate prestazioni di assistenza sanitaria; 

EVIDENZIATO, altresì, che, ai sensi della disciplina transitoria. di cui all'art 64 D.P .. C.M. 12 gennaio 201? 

Q 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 201i 
entrano in vigore dal centottantesimo giorno dalla data di entrata in vigore del D.P.C.M. 12 gennaio 2017; 

12 entro tale data le Regioni adeguano le Reti regionali per le malattie rare con l'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 a/l'articolo 1, comma 7, de' 
decreto legislativo 30 dicembre 1992, n. 502. Approvazione delle prime disposizioni attuative"; 

DATO AITO che la suddetta D.G.R. 26 settembre 2017, n. 521, nell'approvare le prime disposizioni attuati:ve 
·del D.P.C.M. LEA 12 gennaio 2017, ha disposto in particolare, per quanto riguarda la· materia delle Malatti · 

rare, tra l'altro quanto segue: r~ 
B 
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~ 
(\\ 
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" il recepimento dell ' Allegato 7 al 0 .P.C.M. 12 gennaio 2017, quale "Allegato A" parte integrante e 
sostanziale della medesima D.G.R. n. 52 112017, contenente l'elenco delle malattie rare per le quali i pazienti 
hanno di,ritto all ' esenzione ai gens i e per gli effetti dell' art. 52 del D.P.C.M. LEA; 

• la procedura nècessaria per addiven ire alla definizione dcl fa nuova rete regionale", cbe, in aderenza a quan~o 
ris ul tante dal verb.ale d i riunione convoèata dal Direttore dell ;Agenzia Sanilaria Regionale del l'Abruzzo, e 
tenutasi in data 12 settembre 2017 (cfr., "Allegato G" a lla 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 relati ve Unità 
Operative per c iascuna patologia o per gruppo di patologie; 

- la competenza dell ' Agenzia Sanitaria Regional e dell ' Abruzzo nella ricognizione delle suddette 
candidature azienda I i per l'adeguamento del le Rete regionale delle Malattie Rare; 

• il rinvio dell'adeguamento della rete regionale delle malattie rare a successivo provvcclimento, da adottarsi 
all 'esito della procedura sopra descri tta; 

• la vigenza della rete regionale dell e malattie rare già in essere, nelle more dell ' entrata in vigore del 
provvedimento giuntale di adeguamento sopradetto; 

VISTO il Documen to Tecnico " Rete Regionale per Le Malattie Rare e screening neonatale esteso", trasmesso 
daJI ' Agenzia Sanitaria Regionale Abruzzo con nota prot. n. 1752 del 29 novembre 20 17, acqu isita al prot. 
RN0306994/17/DPF009 del l 0 dicembre 20 l 7 (cfr., "Allegato A", parte integrante e sostanziale al presente 
provvedimento); 

RILEVATO che il suddetto Documento, e laborato in ottemperanza al mandato giun tale conferi to con la 
soprarichiamata D.G.R. 29 marzo 2017, n. 130, è il risultato del lavoro condotto dal Gruppo Tecnico Regiona le 
di cui alla sopradetta Del iberazione dell'Agenzia Sanitaria Regionale dell 'Abruzzo n. 65n017~ 

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

l. RETE REGIONALE DELLE MALATTH!: RARE DELLA REGIONE ABRUZZO 

Di seguito s i riportano i ruo li, le funzion i e i compiti di tutte le componenti della Rete regional e, come 
riepi logati nelle premesse al Documento Tecnico. 

- La ASR Abruzzo: 
• gestisce il Registro Regionale delle Malattie Rare, interfacciandosi con il Registro Nazionale Malattie 

Rare (dell ' Istituto Superiore di Sanità) 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 regional i o 
interregionali e con gli organismi internazionali competenci ; 

·informa le Associazioni dei malati e dei loro fam iliari in ordine al le Malattie Rare ed al la accessibili tà 
delle cure; 

•rappresenta (di nonna neUa 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 Presi cli del la rete regionale, l'attività di elaborazione di speci fi ci PDT A per le Malattie 
Rare; 

- Il Centro di Coor dinamento regionale: 
• orienta i cittadini e gli operatori sanitari verso i Presidi regionali e, ove oon ve ne fossero, verso i Presidi 

della Rete Nazionale. Tale fu nzione è garantita da contatto telefonico con linee telefoniche dedicate; 

• certifica Ja malattia nel caso dj patologia rara non cµrata dai Presidi della. Rete Regionale e, laddove 
esista già doeumentazione e/o certificazione proveniente-da altro Presidio della Rete Nazionale, valida 
la d iagnosi rilasciando, ove necessario, idonea certificazione; 



·svolge attività di promozione ed organizzazione della fonnazione in materia di Malattie Rare, m 
collaborazione con l'Agenzia Sanitaria Regionale dcli' Abruzzo e la Commissione Regionale ECM; 

! Presidi della Rete regionale: 
, assicurano. le prestazioni finalizzate alla diagnosi, sia af paziente che ai suoi familiari (in caso di mai'attit 

ereditarie o a caratterizzazione familiare) e a]jollow up; 

·garantiscono, sotto la responsabilità 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 è il caso dei centri di Genetica medica, parte integrante della rete delle Malattie Rare; 

• fonnulano la conferma diagnostica; 

certificano lo stato di Malattia Rara secondo le norme del D.M. 279/2001 e del D.P.C.M. 12.01.201 r 
utilizzando specifico modulo di certificazione (cfr., Allegato 2 al Documento Tecnico); 

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

·,{Q -Le Aziende Unità Sanitarie Locali: 

~I ~ 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 attività e modalità di accesso~ 

diffondono con disposizione Circolare la modulistica e i criteri di certificazione e di esenzione (cfr., ir 
particolare, alJegati ed appendice al Documento Tecnico)~ 

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

"tramite i] competente Distretto, rilasciano l'autorizzazione aWesenzione alla partecipazione, fornisconc 
l'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, è 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 1 O maggio 2007, alimentano il flusso verso il Registro 
Nazionale delle Malattie Rare (RNMR), istituito presso l'Istituto Superiore di Sanità. 

In applicazione della suindicata normativa, sono stati quindi istituiti Registri regionali secondo 
tempistiche e metodiche diverse, che possono differenziarsi, ad esempio, per la tipologia 
del l 'organiu.azione e delle informazioni raccolte e, dunque, sostanzialmente, per le specifiche finalità che 
ciascun Registro regionale si propone concretamente di perseguire. 



Il PNMR 2013-2016, di cui ali' Accordo Rep. Atti n. 140/CSR del 16 ottobre 2014, recepito con la 
D.G.R. 30 marzo 2017, n. 130, si pone l'obiettivo di migliorare i dati raccolti sia in termini di copertura 
della popolazione, sia in termini di completezza e qualità delle pertinenti informazioni. 

Come è noto. presso l'Agenzia Sanitaria Regionale.dell'Abruzzo risulta già attivo il Registro Tumori 
Regionale (cfr., D.C.A. 18 dicembre 2014, n. 163 "lstituzione del registro tumori regionale"). La suddetta 
circostanza pone, quindi, l'Agenzia Sanitaria Regionale dell'Abruzzo - quale struttura tecnica del 
Dipartimento per la Salute e il Welfare, già 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 nom1ati va 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 
delP Abruzzo sia gestito presso l'Agenzia Sanitaria Regionale dell'Abruzzo. Le modalità 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 

li Documento Tecnico aggiorna la rete regionale delle Malattie rare - secondo la procedura sopra richiamata 
e di cui il medesimo Documento Tecnico rende atto dell'avvenuto svolgimento - in attuazione dell'Allegato 
7 al D.P.C.M. 12 gennaio 2017 recepito come "Allegato A" parte integrante della D.G.R. 26 settembre 
2017, n. 521 -, specificando Presidi e Unità Operative, distinti per Azienda Sanitaria Locale di afferenz.a e 
per gruppi di patologia rara oggetto di presa in carico. 
La nuova Rete regionale per le Malattie Rare è quindi dettagliata in Allegato l al Documento Tecnico ed 
è soggetta a periodica valutazione, e conseguente eventuale aggiornamento, in esito alla attività 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 verrà 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 l'attività di raccolta e smistamento delle richieste. 

Il Documento Tecnico individua, a seguito della procedura ivi esplicitata, "in via transitoria" quale Centro 
di coordinamento regionale l'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 attività di monitoraggio da 
effettuarsi, presso l' 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 
11 percorso diagnostico - assistenziale previsto nell'ambito della Rete regionale delle Malattie Rare·si pone 
in conformità a.Ile indicazioni del PNMR 2013-2016 (Accòrdo 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. 

Il 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 I, Agenzia Sanitaria Regionale dell'Abruzzo, e da questo al Registro 
Nazionale delle Malattie Rare presso l'Istituto Superiore di Sanità. 

Il Centro di Coordinamento regioriale interviene, per quanto di propria competenza, in detto pereorso 
diagnostico assistenziale, negli ambiti e per le finalità dettagliate nel Documento Tecnico, ai sensi del quale 



viene espressamente incaricato anche dello svolgimento dell'attività di certificazione (cfr+> Allegato 2 a 
Documento Tecnico) destinata a quei pazienti abruzzesi già . in carico presso Presidi delle Ret( 
extraregionale, ovvero a tutti i pazienti per i quali non sia stato possibile individuare una struttura d 
riferimento co~presa nella Rete regi<?nalc. . 

S. FARMACI, INTEGRATORI, DIETOTERAPICI E DISPOSITIVI MEDICI 

Il Docwnento Tecnico dettaglia le categorie dei farmaci, integratori, dietorapicì e dispositivi medie 
compresi tra le prestazioni da assicurare ai sensi della vigente normativa ai pazienti residenti nella Regiom 
Abruzzo~ di cui sia stata effettuata la presa in carico presso uno dei Presidi regionali o cxtraregionali delle 
Rete delle Malattie Rare. 

Per i fini di cui sopra, il Presidio di presa in carico dell'assistito deve certificare nel Piano terapeutico lé 
necessità e l'insostituibilità 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 gii 
diagnosticata (Cfr. Allegato 4 al Documento Tecnico). 

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

Il Servizio Sanitario Regionale abruzzese attualmente assicura lo screening neonatale relativament( 
all'ipotiroidismo congenito, alla fenilchetonuria ed alla fibrosi cistica, in attuazione della L.R. 16 settembre 
I 997, n. 102 "Prevenzione degli handicap.\' preconcezionale, prenatale e neonatale". 

Nello specifico, il servizio viene svolto, a far data dal mese di luglio dell'anno 1994 per le prime du( 
patologie, dal Laboratorio della Sezione di Endocrinologia dell'Università G. D'Annunzio di Chieti· 
Pescara, attualmente strutturato presso il Dipartimento di Medicina e Scienze delJ'invecchiamentc 
dell'Ateneo. 

Con il D.C.A. 18 dicembre 2015, n. 119; ad oggetto "Attivazione programma regionale screening neonatall 
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" dì rilievo regionale, è stato affidato altresì lo screeniné 
della fibrosi cisti~ in attuazione della relativa normativa di riferimento. 

La sopravvenuta normativa nazionale, espressamente richiamata nel Documento Tecnico, prevede i 
rafforzamento e l'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, l'attuazione della soprarichiamata normativa in materia d 
diagnosi precoce delle malattie metaboliche ereditarie (c.d. screening neonatale esteso) nell'ambito dellé 
Rete regionale delle Malattie Rare, stabilendo per le finalità 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 già attive 
come sopradetto, ai sensi e per gli effetti della pregressa suindicata normativa, presso la sezione d: 
Endocrinologia dell'Università "G. ff Annunzio" di Chieti - Pescara. Quanto sopra, per le motivazion: 
addotte nello stesso Documento Tecnico relative alla consolidata ·expertise ed alla necessit2 
dell'ottimizzazione delle risorse e delle procedure di prelievo e di gestione dei campioni di sangue; 
oggetto di analisi; 

· il Centro Clinico per le malattie metaboliche ereditarie oggetto di screening viene individuato presse 
l 'U .O.e. di Pediatria del P .O. uSanto Spirito" di Pescara, struttura ricompresa tra i Presidi della nuov~ 
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 l al Documento Tecnico di rimodulazione della Rete 
regionale). 



li Documento Tecnico, inoltre, attualizza quanto previsto all'art. 4 del D.M. 13 ottobre 2016, affidando 
alla medesima U . .O.C., già 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'll dicembre 2017, acquisita al prot. 
R.A/0315883/l 7/DPF009 del 12 dicembre 2017, agli atti del Dipartimento per la Salute e il Welfare; 

RILEVATO dal Verbale suddetto che il Documento in parola è 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'Università degli Studi de11' Aquila-, 
esprime, per le motivazioni ivi addotte, la propria riserva all'approvazione della parte del Documento Tecnico 
inerente Io 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'Università "G. D'Annunzio" Chieti - Pescara - agli atti del 
Dipartimento per la Salute e il Welfare - e relative alle attività di screening neonatale obbligatorio ai sensi della 
L.R. 16 settembre 1997, n. 102, a11 'uopo affidate alla Sezione di Endocrinologia del medesimo Dipartimento 
universitario, convenzioni trasmesse dall'Agenzia Sanitaria Regionale dcli' Abruzzo con nota prot. n. 1814 dcl 
14 dicembre 2017, acquisita al prot. RA/0319413/l 7/DPF009 del 14 dicembre 2017; 

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

VISTA la D.G.R. 9 maggio 2017, n. 250 ad oggetto "D.Lgs. 21.12.19991 n. 517: Approvazione schema di 
protocollo di intesa tra Regione e Università''~ 

VISTO il Decreto del Commissario ad Acta I O 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. "; 

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'Università "G. D'Annunzio" di Chieti-Pescara è 
qualificato come "Centro Unico di Riferimento" di rilievo regionale per le attività 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 l'esecuzione di esami diagnostici cli screening 
delripotiroìdismo 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 dirilto all'esenzione 
( cfr., Allegato 2 al Documento Tecnico); 

> Scheda di valutazione dei requisiti per /'inserimento nella rete regionale per le malattie rare (cfr., 
Allegato 3 al Documento Tecnico); 

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

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

~ lnfòrmat~va screening neonata( e esteso ( cfr., Ailegat.o 5-bis al Documento Tecnico); 



EVIDENZIATO altresì che il Documento Tecnico reca in ''Appendice', una specifica dettagliata scheda 
informativa, relativa all'applicazione delle esenzioni ai sensi della vigente normativa di riferimento, in cui sono 
contenute anche disposizioni di regolamentazione a carattere transitorio; 

DATO ATTO deÙe competenze ascrittè al Servizio Prevenzione e Tutela Sanitaria-· DPFOIO del Dipartimento 
regionale per la Salute e il Welfare, come stabilite nella Deliberazione giuntale 22 maggio 2017, n. 265 
"Riformulazione parziale dell'assello organizzativo del Dipartimento per la Salute e il We/fare - Conferimemo, 
ai sensi dell'art. 20 della L.R. n. 77199 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 DPFO 1 O del Dipartimento per la Salute 
e il Welfare, in ragione di dette competenze e d,intesa con il Servizio Programmazione socio-sanitaria DPF009, 
le attività inerenti l'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, altresì, di demandare al Servizio Programmazione Socio-Sanitaria del Dipartimento per la Salute 
e il Welfare la notificazione del presente provvedimento: 
9 all'Agenzia Sanitaria Regionale dell'Abruzzo; 
o al Servizio Prevenzione e Tutela sanitaria - DPFOI O del Dipartimento per la Salute e il Wclfare; 
o 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 più ampia diffusione di informazioni relativamente a quanto disposto e contenuto nel 
Documenro 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 Spedalisti 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: 
c. il Dirigente del Servizio Programmazione Socio-Sanitaria, competente nella materia trattata dal presente 

provvedimento, ha espresso il proprio parere favorevole in ordine alla regolarità tecnico amministrativa 
dello stesso, apponendovi la propria firma in calce; 

0 il Direl;tore del Dipartimento per la Salute e il Welf~re, apponendo la sua f1rma sul presente provyedimento, 
sulla base del parere favorevole 'di cui al precedente punto, ha attestato che lo stesso è conforme agli 
indirizzi, funzioni ed obiettivi assegnati al Dipartimento medesimo; 

/ 



A VOTI UNANIMI ESPRESSI NELLE FORME DI LEGGE 

DELIBERA 

per le mòtivazioni specificate in premessa, che qui si i11tendono integralmente trascritte e appro•1ate 

1. DI PRENDERE ATTO E DI APPROVARE il Documento Tecnico "Rete Regionale per le Malattie 
Rare e screening neonatale esteso", di cui ali' Allegato "A", parte integrante e sostanziale al presente 
provvedimento; 

2. DI DARE ATTO che l'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, e 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); 

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

4. 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: 
0 Modello di certificazione di diagnosi di Malattia Rara ai fini del riconoscimento del dirillo 

ali 'esenzione (cfr., Allegato 2 al Documento Tecnico); 
0 Scheda di valutazione dei requisiti per /'inserimento nella rete regionale per le malattie rare ( cfr., 

Allegato 3 al Documento Tecnico); 
0 Richiesta di autorizzazione alla fornitura di farmaci, integrar ori, dispositivi per Malattia rara ( cfr., 

Allegato 4 al Documento Tecnico); 
0 Dichiarazione di avvenura informativa per /'esecuzione dello Screening Neonatale Esteso per le 

malauie metaboliche ereditarie (cfr., Allegato 5 al Documento Tecnico); 
0 Informativa screening neonatale esteso (cfr., Allegato 5 bis al Documento Tecnico); 

5. 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; 

6. DI PRECISARE che, ai sensi del Documento Tecnico, la nuova Rete regionale per le Malattie Rare di 
cui al predetto Allegato I al medesimo Documento, è soggetta a periodica valutazione, e conseguente 
eventuale aggiornamento, in esito all'attività 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 !"ete regionale per le !"lalattie rare, Allega~o 3 al Documento T_ecnico ). La prima val,utazione 
secondo i menzionati requisiti verrà effettuata ad un anno dalla pubblicazione sul B.U.R.A.T. del 
presente provvedimento; 



7. Dl DEMANDARE al Servizio Prevenzione e Tutela Sanitaria DPFO 1 O dcl 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 attività inerenti l'attuazione 
del Documento Tecnico Allegato "A" parte integrante al presente atto, con specifico riferimento allo 
Screening Neonatale Esteso; · · · · 

8. DI TRASMETTERE il presente provvedimento al Ministero della Salute ed al Ministero 
dell'Economia e finanze, ai fini del monitoraggio dcl Piano di Rientro e dei Livelli Essenziali di 
Assistenza; 

9. DI TRASMETTERE il presente provvedimento al Servizio Programmazione Socio-Sanitaria del 
Dipartimento per la Salute e il Welfare, il quale è tenuto, a sua volta, a notificarlo: 
o all'Agenzia Sanitaria Regionale dell'Abruzzo 
o al Servizio Prevenzione e Tutela sanitaria - DPFO 1 O dcl Dipartimento per la Salute e il Welfare 
~ alle Aziende UU.SS.LL. della Regione Abruzzo; 

ai fini della c-0ncreta applicazione di quanto nello stesso contenuto e disposto, ciascuno per quanto di 
propria competenza; 

10. DI DISPORRE che le Direzioni Generali e Sanitarie delle Aziende UU.SS.LL. regionali provvedano 
~si curare la più ampia diffusi~ne di informazioni relat!vamente a qua.nto .~i~posto _e -~-~~n!~~~uto nel 
Doc~ Allegato l(A alln prescntectelilieraz10ne, a beneficio sia deg11--ufent1 e dci loro 
familiai1-e caie gTver.\:-arruemnento, 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.), an_çhc a,ttJ:ay_erso_JJl tcmpestiYa 
condivisione del Documento Tecnico con tutte le Direzioni ospedaliere e territoriali~ con gli Uffici 
li.-RJl ::_çpn-re-AssoCfazioni dì fufola e-promozione dei dirini dei Cittadini nell'ambito dei-servizi sanitan 
~i~igj~, con le associazfom profess1onaITmaggioffrienleurappresentativc degli operatori interessati 
etc., nonché attraverso idonea informativa sui siti web aziendali; 

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

12. DI DISPORRE la pubblicazione del presente provvedimento sul B.U.R.A.T. e sul sito istituzionale 
della Regione Abruzzo (www.regione.abruzzo.it). 



DIPARTIMENTO P.ER LA SALUTE E IL WELFARE 

SERVIZIO PROGRAMMAZIONR SOCIO-SANfl'ARIA 

UFFICIO GARANZIA DEI LIVELLI ESSENZIALI DI ASSISTENZA 

L' Esten5~re Il Responsabile dell'Ufficio 

Do~.Ssa Virginia Vitullo 
. ' ' \ i 

Dott.ss~ Virginia V~tullo 
\ I 

---~----·- ·-~-.-----

,(firlna) (firma) 

Dott. Angelo 

li Dirigente del Servizio 

~tt. Ger~no De ,Sanctis 
I '. • r 
( ' . 

-~ - ~'._::,_\__ _ _, ---'~-----"-
(firma) 

-11--&\~n~c;®Xlitkta 
Dorl. Silvio Paolucci 

(ftnna) 

\ 
:==~~~===========-=======~~=~=========~-----:7-=~~~==~=~~===~===== 

Approvato e sottoscritto: 

Il Segretario della Giunta Il Presidente della Giunta 

(firma) (firma) 

Copia conforme per uso amministrativo 

(~') 
._/ 

L'Aquila, lì 
~te del Servizio Affari della Giunta 

BM~=. 



ASRABRUZZO 
AGENZIA SANITARIA REGIONALE 

ALLEt;ATa ''4'' 

~ Prot. n° 1752 Partenza 

29/11/2017 ASRABRUZZO 
AGENZIA SANITARIA REGIONAlE 

Trasmessa vie1 e-mail Pescara, 29 Novembre 2017 

All'Assessore Regionale 
Alla Programmazione Sanitaria 
Dott. Silvio Paolucci 

Al Direttore de] Dipartimento 
per la Salute e Wclfare 
Dott. Angelo Muraglia 

Al Dirigente del Servizio 
Programmazione Socio-Sanitnria DPF009 
Dipartimento per Ja Salute e Welfore 
Dott. Germano De Sanctis 
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''Piano Nazionale per le Malattie Rare", si trasmette il documento tecnico in allegato alla presente 

per la validazione e il recepimento. 
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lNTRO D UZIONE 

Le Malallic Rare rappresentano una delle priorità di Sani tà pubblica comunitaria. 

Le spccificilil ad esse collegate di una continua evoluzione, la limitata conoscenza, la varietà di 

forme, la grande complessità assistenz iale e di impnllo nella vita delle persone e delle famiglie, 

richiedono di mettere a sistema una serie di azioni efficaci e collaudate nel settore delle Malattie 

Rare, ponendo la imprescindibile attenzione sul dato fattuale che dietm la Malattia Rara c'è una 

persona: la cura del malato e i suoi bisogni sociali. 

Molte Malattie Rare sono complesse, gravi, degenerative, cronicamente invnlidnnti , e circa un terzo 

di esse riduce le nttese di vita n meno di 5 ailJ1i. Pertanto le disabilità, eventualmente con-elate al le 

Malattie Rare, limitando di fotto le opportun ità educative, professionali e sociali possono essere 

causa di discriminazione. 

D'altro canto molte altre condizioni patologiche, se diagnosticale in Lempo e trattale 

appropriatamente, non incidono significativamente sulla durata della vitn, ed nitre ancora, infine, se 

correttamente e tempcsl ivamc11lc inquadrale, permettono di svo lgere unn vita qualitativamente 

nonna le. 

Il ritardo nella diagnosi delle Malattie Rare può dipendere da vari fatto1i, tra cui In mancunza di 

fonnazionc adegunta da parte dei med ici, spesso collegala alla estrema rarità della malattia, la 

presenza di segni clinici individualmente non diagnostici, l'assenza o In limitnta disponibili tà di test 

per la diagnosi, la frammentai.ione degli interventi, ·la non adeguata organizzazione dei sistemi 

sani tari. 

Le attività assistenziali, i servizi e le prestazioni destinate alle persone affette da Malattie Rare sono 

parte integrante dei Livelli Essenziali di Assistenza (LEA). 

Il provv~dimenlo aggiornato che dolìniscc i LEA è il D.P.C.M. 12 gennaio 20 17, che integra Je 

indicazioni e i criteri del DM 18 maggio 200 1 n. 279. conformando il diritto all 'esenzione per tutte 

le prestazioni necessarie a effettuare la diagnosi e garantire assistenza sanitaria. La scelta tra le 

diverse modalità di organizzazione dell'offerta e tra le di verse tipologie di nttività deve p1iyi legiare 

gli interventi che, a parità di risultalo, garnnliscono, al tempo slesso, un uso ottimale delle risorse. 

L'obiettivo principnle del presente documento Lecnico è lo svi lllppo, nella Regione Abruzzo, di unn 
( -----~~~~~~~~~~~~~--'-..:._.:__~~-=:__~~~~.....:.-~~~~ 

strategia integrata, di sistema e di medio periodo, sulle Malattie Rare, centrata sui bisogni 

assislenziuli dellu persona e della famiglia e definitn con il coinvolgimento di tutti i portato1i di 

int~~ l~nuto conto delle espe1~enze già maturale in lt!Jha e del quadro deJ!e jnàicazioni europee. 

Il documento è il risul.tato di un!l collabora7._ionc condivisn con un Gruppo tecnico regionale di 

lavoro, costituito con Deliberazione del Direttore del!' Agenzia Sanitaria Regiona l 

,, 



Abruzzo) n. 65 del 7 settembre 2~17 e 

diverse discipline con esperienza nel campo delle Malattie Rare, da rappresentanti 

scientifiche e dalle Associazioni più rappresentative dei familiari e dei pazienti. 

La tematica delle malattie rare ha trovato anche un ulteriore riconoscimento da parte dcl legislatore 

nazionale nella regolamentazione di specifici aspetti di settore, ove viene riconosciuta una 

particolare tutela a coloro che ne sono affetti. 

I. QUADRO DI RIFERMENTO NORMATIVO 

Il provvedimento nazionale che per In prima volta in_di_viclua specifiche misure a favore delle 

Mnlattic Rare, tutt'oggi in vigore, fatto salvo l'nggiomamento dell'allegato 1, è il Decreto 

MinisteriaJe n. 279 del 18 maggio 200 I, "Regolamento di istituzione della Rete Nazionale delJe 

Malattie Rare e di esenzione dalla partecipazione al costo delle relative prestazioni sanitarie". 

Il Regolamento prevede )a realizzazione di una rete diagnostica, clinico - assistenziale ed 

~idcmiologica, costituita __ da ~r~jdi accreditati appositamente individuati dnlle regioni~sta i 1sce il 

di1itto all'esenzione per le Malattie Rare ed istituisce il Registro Nazionale delle Malattie Rare 

presso l'istituto Supedore di Sanità (lSS), al quale i registri regionali/interregionali inviano 

periodicamente i dati acquisiti. 

Nel maggio 2007 è stato sottoscritto un primo accordo Stato - Regioni (rep. 11. 103/CSR) su) 

riconoscimento di Centri di Coordinamento regionali e/o interregionali, di Presidi assistenziali 

sovrnregionali per patologie a bassa prevalenza e sull'attivazione dei Registri regionali e 

interregionali. 

IJ Piano Nazionale per le Malattie Rare (PNNlR) è 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 1 'Italia. 

Con il D.P.C.M. 12 gennaio 2017 "Definizione e aggiomnmento dei llvetli essenziali di assistenza, 

di cui all1 articolo 1, comma 7, del decreto legislativo 30 dicembre 1992, n. 502" è stato ridefinito 

l'elenco delle Malattie Rare di cui al citato D.M. 279/2001, per le quali è prevista l'esenzione dalla 

partecipazione al costo delle prestazioni di assistenza sanitaria (art. 52 del D.P .C.M. 12.0l.2017) e 

i] nuovo el'enco, con i relativi codici, è 1ipo1tato nel dettnglio nell'allegato 7 del D.P.C.M .. 
. . 

Nello stesso D.P.C.M., all'art. 64, com1mi 4, si stabilisce che "le· disposizioni in materi<l di Malattie 

Rare di cui all'art. 52. e all'allegato 7 cntrm1o in vigore dal centottantesimo giorno dalla data 'di 



. -
Reti regionali per le Malattie Rare con )'individuazione dei relativi Presidi e i Registri regionali". 

Con la D.G.R. n. J 30 del 30.03.2017 la Regione Abruzzo, nel recepire il PNMR di cui al predetto 

Accordo n. 140/CSR del 16/ I 0/2014, ha demandato ali' Agenzia Sanitaria Regionale gli 

adempimenti conseb'llenti, in raccordo con i competenti Servizi del Dipartimento per la Salute e il 

Welfare. 

Pertanto, in confom1ità con gli indirizzi espressi al punto 1.2.1 dcl PNMR, si è reso necessario 

procedere ad una ricognizione dei Presidi e delle Unità per la dingnosi e il trattnmento delle Malattie· 

Rare, su proposta delle direzioni aziendali delle ASL (Allegato 1 ). 

Contestualmente, nl fine di garantire, senza soluzione di continuità, l'assistenza in regime di 

esenzione ai pazienti interessati, con la Del iberazionc n. 521 dcl 26/09/2017, proposta dal Servizio 

Programmazione socio - sanitaria del Dipartimento per la Salute e il We1fare in coJJaborazione con 

la stessa Agenzia Sanitaria Regionale, la Giunta Regionale ha dato fonnale recepimento alle 

richiamate disposizioni dcl D.P.C.M. LEA 12 gennaio 2017, cd 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, a11. 64, comma 4, ed in esecuzione dei riferiti disposti giuntali. 

Nei riquadri successivi viene riassunta l'annlisi numerica comparativa delle denominazioni delle 

Malattie Rare, come contemplate dall'allegato I al D.M. 279/2001 in relazione all'allegato 7 del 

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



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

Le Malattie Rare dcl D.P.C.M. 12 gcnnnio 201 7. 

2. REGISTRO REGIONALE DELLE MALATTIE RARE 

A partire dal 200 l , per contribuire alla progrnrnmazione nazionale e regionnle degli interventi volti 

alla tutela delle persone con Mnlottio Rnrn e attuarne la sorveglianza, è stuto istituito in Italia un 

sistema di monitoraggio delle Malattie Rnre, mediante Registri di popolazione regionali do 

interregionali. Uno parte dei dnti raccolti dtt tali Registri, secondo quanro previsto dall 'AccordCJ 

Conferenza Stalo - Regioni del 10 maggio 2007, alimcntnno il flusso verso il Registro Nnzionttlc 

dell e Malatt ie Rnre (RNMR) istituito presso l'ISS. T Registri regionali istituiti nelle varie re_gioni in . . . ~ . . . . 
tempi e con modal ità diverse, si differenziano per In tipologia dell'organizzazione, delle 

i1ifonnnzioni raccolte e ·per le fina lità loro atfribuit e. In partico lare, ·alcuni di ossi hanno tìnal itcì 



principalmente epi~emiologiche, oltre eh~ di adempimento al ~ebito infonnativo eh~ le regioni 
. . . 

hanno verso il RNMR; altri sono strutturati per svolgere compiti di supporto alle attività 

assislenziuli e per coordinare la prcsn in curico 1 delle persone con Malattia Rara, raccogliendo e 

rendendo disponibili le infonnazioni ai servizi e agli operatori. 

li PNMR 2013 - 2016, al riguardo, si pone l'obiettivo di migliorare i dati raccolti sia in te1mini di 

copertura della popolazione che della completezza e qualità del dato raccolto. Questo obiettivo sarà 

motivo, nella Regione Abruzzo, di un ulteiiore impegno nel sistema cli sorveglianza delle Malattie 

Rare per i_mplementare ulteriormente le esig~nze infonnative in questo settore prioritario. 

Il Registro Regionale abruzzese è stato avviato netl 'ultimo quinquennio e dai dati ufficiali, 

confem1uti dall'lSS. per l'ultimo biennio disponibile (2015-2016) sono stati inseriti nel Registro 

Nazionale 31 O nuovi casi di Mnlattie Rare (tra quelle incluse nell'allegato 7 dcl D.P.C.M. l 2.0 l.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 è stata negli ultimi anni una diminuzione dei casi inseriti 

nel Registro, in conseguenza di alcune problematiche organizzative nc1 coordinamento tra il 

Registro cd i professionisti operanti sul tenitorio. Un elenco delJe patologie più frequenti tra quelle 

registrate è riportato nella Tabella l. 

1 
I-A 11r~si. in cnrlco 

Insieme dcgU intm•cnli coottlinuti che: dimno rispn.~lc ai bisogni as..,istcwjali di ogni singola jl\.'fSUIJ:t, tenuto conto d~llu fumiglilt e dl.i contesto di 
vitn. mpostc dinamiche ~M variano 11cl tempo. 

t-:lemcnll ptt In preso In carico 
Lu n:tc di preso in carico~ costituitn da llivcn:i nudi clt1: tl~no cumunic11ri: e lnvor:uc sinc:ri:icmnentc tra lom, in panicofnre i nodi dclln rete 
seno: 

Cc111rilpl'\!sldi per le pL'"r.ionc con mal:nti.'l rara indivitlu:ui dalla 1\..-gium-: 
SCtVizi ospa:lolic:ri e: 1i:rri1ori.11i (sanitnti, i;a~in ~nililri, socinli. 1:ducu1ivi MMG, PL~. ~c.) vicini al luog,1' di vita ddln pcn;onu . 

.\lcuKln di IAvoro: coordh11u11c11to 
lnh.TJlO 111 Ca1tm/ Presidio pi:r i;.li aspdl l mullidisc:ipli11:11i~ 
Tra il Cculm/Pn.'Sidi ~ le strutture 1cn-itorfali ''tcini al lu0<"'>tl di \·Ìln ddla 1xrsonn con mulnn in 1-am, camp~i i PLS e i M MG; 
Nd tc-1rhorio con collcgam ... 'tlli multiS4.'flori11li (sm1i1:11io, s11Cilth:, ~-du.;::11iw1, lnvtiro. tempo li~w). 

Slrmnl'lllO 

La rcd:l1.iooc e l';ig~ium:uncmo di Pinni T~ra~tici Assistl'lv.Ì:lli lodi\'idu~li ln1csmli condivi:!i dall"illlcr.1 n:tc. che si m.li~1110 :inrnvcrSt• Unili! 
Valut.1IÌ\'C lnll.-gmlc. · . . 
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Tabella 1. Distribuzione delle Malattie Rare inserite nel . . 
. - . 

biennio 2015-16 (fonte: Istituto Supcrio1·e di S·anità). 

Codice Desc1·izionc 

RDG020 Totale 
- Deficienza congenita dei fattori della coagulazione 
- Difetti ereditari della coagulazione 
- Disordini ereditari trombofilici 
- Malattia di von Willebrand 

RF0280 Cheratocono 

RCGIOO Totale 
- Alterazioni congenite del metabolismo del ferro 
- Emocromatosi ereditaria 
- Emocromatosi familiare 

RFOIOO Sclerosi Laterale Amiotrofica 

RNG090 Sindromi da duplicazione/deficienza cromosomica 

Altre malattie 

Nuovi casi 

45 
4 

15 
25 

1 

26 

22 
2 

17 
3 

15 

13 

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 più comprese alcune delle patologie più comuni, quali la Malattia 

Celiaca, è tuttavia vero che, basandosi sui dati di incidenza di altre regioni italiane (quali ad 

esempio l'Emilia Romagna, dove nel 2015 sono stati segualati 0,76 nuovi casi ogni 1000 abitanti), e 

considerando la recente aggiunta di alcune patologie che prima nqn erano incluse nell'elenco delle 

Malattie Rare, ci si attende che il nwnero di nuovi casi che si verificano og1ù anno, nella Regione 

Ab1uzzo, non sia inferiore a 400-500. L'analisi dei dati rende necessario, quindi, un aggiornamento 

e potenziamento del Registro Regionale per poter ottenere infonnazioni più precise e complete 

sull'incidenza di malattia. 

In aggiunta agli elementi infom1ativi presenti nel Registro Regionale, e della stimn di incidenza, per 

poter avel'e un quadro generale della prevalenzn di Malattie Rare nel.Ja Regione Ab111zzo, ~vvero - . . 
una st~ma del numero di pazienti attualmente resid~nti in Abruzzo1 che hnnno avuto una diagnosi 

certificata di Malattia Rara, sono stati estratti i dati del fl~sso regionn)e delle ese~ioni ticket. Dalle 

9 



risultano essere, in totale1 5431, che con'ispondc ad una prevalenza del 4, 16 x I 000 (un valore 

compatibile con le stime ripot1ale nel PNMR). Ln distribuzione delle principali patologie per cui è 

stata concessa un 'esenzione Hllu partecipazione alla spesa è ripo11ata nella Figura I. 

Figura 1. Prevalenza (casi totali) di Malattie Rnrc in Abruzzo (fonte: database regionale 
esenzioni dalla partecipazione aHa spesa, dati aggiornnti al 30.06.2017). 
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In considerazione che nello tecno-struttum della ASR Abn1zzo risulta già attivo il Registro Tumori 

Regionale (DCA n. 16312014), al quale lnvorano professionisti in possesso deWexpettise 

specialistico, info1matico, epidemiologico e statistico, e ove sono già presenti le infrastrutture 

infonnatiche nccèssa1ie, anche ai fini dcl rispetto dellu nonnativa sulla privacy, la Regione Abruzzo 

indica, in ottempenm7.a alla CSR n. 103/2007, la stmttura della ASR deputata alla gestione dcl 

Registro Regionale delle Malattie Rare, con modalità organizzative e personale dedicato nei limiti 

delle risorse annualmente assegnate alla ASR. 

Tale indicazione garnntirfl inoltre sinergie nella registrazione dci tumori rari ed un monitomggio 

costante della qual itù del dato. 



3. RETE REGIONALE 

La revisione della R,cte regionale dovrà tendere a regime alla individuazione dì centri di 

competenza2 con caratte1istiche di unità funzionali! costituite da una o più unità 

organizzative/operative, in relazione alla prevalenza delle singole malattie o gmppi di malattie e 

tenendo conto dell'attività in tennini di casistica significativa delle singole strutture/Presidi e di un 

ampio bacino di utenza. 

La Rete delle Malattie Rare è costituita dalle strutture e i servizi dei sistemi regionali, che 

concon-ono, 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' infonnazione e la fonnazione 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 Malattie Rare, interfacciandosi col Registro 

Nazionale Malattie Rare (dell'Istituto Superiore di Sanità) e con i registri di altre regioni, 

in ottemperanza a quanto previsto dal PNMR 2013-2016; 

b) scambia infom1azioni e documentazione sulle Malattie Rare con gli altri coordinamenti 

regionali o interregionali e con gli organismi internazionali competenti; 

e) infom1a le Associazioni dei malati e dei loro familiari in ordine alle Malattie Rare ed alla 

accessibilità delle cure; 

d) rappresenta (di nonna nella persona del suo Direttore o un suo delegato) la regione ai 

tavoli nazionali; 

e) coordina con il supporto del Gruppo Tecnico, del Centro di Coordinamento Regionale e 

dei rappresentanti dei Presidi della rete regionale, l'attività di elaborazione di specifici 

P DT A per le Malattie Rare. 

J I centri Ji CointldC11i!<I sooo Uni1à funzionali, costilui1i da una o più unili! org.."ll\ÌV.rtlivdllflcraliVt', dove si gestisce il Pcl\ .. 't.lrsu Diagnostiro per 
giungct\l il 11il'• p1'.'COIX"111i:m1c: possibik alrindi111ff.luaz.foné della patologia e <kwc si dcliniscc il f>cn:C'nlo Socìo-s:miuuin Ginbalc lndividu:tl..: dcll;:i 
ptJr.sonn con mlllnnin mm. 
I Centri dj Cnniri:tc01 .. 1 devono mnnlcm::rc i. lc:pmi ti-a le Uii:ioui poste in atto dni diV\."JSt allori coinwtli ncll'a~~tL:nrJl i:omp~· le n:ti uspcd.,lil.'tt I! 
quelle to!fritoriuli !l<.'I' l":uisi.:.'tCl'l:tJl ('rimaria C riubililutiva, lllillllellCI'~ la sttiria clinica C l'c~·llhr.don"c S<initurin dd lllillmo ilr~hc l\(.of 1Ì;1s.~1~io tr.1 cm 
~-di~tricn e t.'tà 11d111l:1. 



- ~I Centro dì Coordin~ento regionale: 

a) orienta i cittadini e gli operatori sanitari verso i Presidi regionali 

fossero,_ verso i Presidi della Rete Nazionale. Tale funzione è garantita da contatto 

telefonico con linee telefoniche dedicale; 

b) certifica la malattia nel caso di patologia rara non curata dai Presidi del la Rete Regionale 

e, laddove esista già documentazione e/o certificazione proveniente da altro Presidio 

della Rete Nazionale, valida la diagnosi rilasciando, ove necessatio, idonea 

ce11ificazi one; 

e) svolge attività di promozione ed organizzazione della formazione in materia di Malattie 

Rare~ in collaborazione con l'ASR e la Commissione Regionale ECM. Supporta l'ASR 

Abruzzo nella elaborazione dei PDTA regjonali. 

- I Presidi della Rete regionale: 

a) assicurano le prestazioni finalizzate alla diagnosi, sia al paziente che ai suoi familiari (in 

caso di malattie ereditarie o a caratterizzazione familiare), e al fol1ow up; 

b) garantiscono, sotto responsabilità della ASL 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 è il caso dei centri <li Genetica medica, parte 

integrante della rete delle Malattie Rare; 

e} fonnulano la confem1a diagnostica; 

d) certificano lo stato di Malattia Rara secondo le nonne del D.M. 279/2001 e del D.P.C.M. 

12.01.2017, utilizzando l'allegato modulo di certificazione (Allegato 2); 

e) operano secondo protocolli clinici concordati e collaborano con i servizi territoriali, j 

medici di medicina generale (MMG) ed i pediatri di libera scelta (PLS) per la presa in 

carico e la gestione del trattamento; 

f) dmmo supporto nell'elaborazione dei PDTA, secondo le specifiche competenze. 

- Le Aziende Sanitarie Locali: 

a) pubblicano sul proprio silo istituzionale, per ogi1i malattia o gruppo di Malattie Rare, il 

nominativo dcl Medico specialista responsabile o referente del centro, fonnalmcnle 

individuato ai fin.i della certificazione, nonché gli orari di attiv1tà e modalità di accesso; 

b) diffondono con disposizione Circolare la modulistica e i criteri di cc11ificazionc e di 

esenzione; 

e) infor!11ai10 i MMG, i PLS~ i pislretti,. i Presidi Osp~da.lieri e.le Associnzioi:i dei Pazienti; 
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d) tramite il Distretto, rilasciano l'autorizzazione 

forniscono l'infonnativa sulla privacy ed acquisiscono il consenso ·al lrattamento dei dati 

personali; 

e) tramite i Servizi Farmaceutici erogano, ove previsto, attraverso i propri Presidi, 

prodotti indispensabili per il trattamento della specifica Malattia Rara. 

- I 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 deHa rete 

aziendale; 

e) condividono e applicano il Piano di Trattamento del Presidio della rete, curandone le 

relative prescrizioni indirizzate alle Fam1acie Ospedaliere o servizi Fam1aceutici 

Territoriali individuati dalle AA.SS.LL.. 

3.1 PRESIDI DELLA RETE REGIONALE 

La Regione Abruzzo, con provvedimento regionale ùel 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 l'individuazione dei Presidi accreditati. Tale 

Rete, nel corso degli anni, ha subito rimaneggiamenti e riorganizwzioni, per cui si rende necessario, 

nel iispetto degli indirizzi nazionali, procedere ad una graduale riprogrammazione e pianificazione, 

che debba tener conto delle valutazioni inerenti l'attività delle singole stmtture in · te11nini di 

casistiche ed esperienza documentata. Per queste ragioni, ln ASR Abruzzo, d'intesa con il 

Dipartimento per ln Salute e il Welfare, ha avvinto con le Direzioni Aziendali e con H Gruppo 

tecnico regionale, un processo di ricognizione e aggiornamento dci Presidi inclusi o da includere 

nella Rete, in linea con i requisiti e le funzioni previsti dn1 PNMR, come di seguito elencati: 

(I) documentata esperienza in attività diagnostica o terapeutica specifica per le malattie o per i 

. gntP,pi di Malattie Rare~ 
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(2) idonea dotazione di strutture di supporto e di servizi complementari, ivi inclusi, per le malattie 
I o • ~ . . 

che lo richiedono, servizi per l'emergenza e per la diagnostica biochimica e genetico M 

molecolare; 

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

(4) stretta interazione con altri centri esperti ed Associazioni di pazienti, e capacità 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 po11atori di interesse nel settore delle Malattie Rare e con il Tavolo Tecnico Regionale, è stato 

effettuato l'adeguamento della Rete regionale e l'organizzazione proposta è indicata nell'Allegato 

I, contenente i Presidi e le Unità Operntive identificati per singola ASL e per ogni malattia e/o 

gruppo di malattie. 

I Presidi e i centri di competenza individuati ncll' Allegato 1, alln scadenza di 12 mesi 

dall'approvazione del provvedimento r~gjonale, saranno sottoposti a monitoraggio da parte delJa 

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

del Gruppo tecnico regionale, per In verificn della sussistenza dei requisiti richiesti per 1 'inserimento 

nella Rete regionale. La verifica della casistica trattata sarà effettuata utilizzando tutti i database 

disponibili, con specifico riferimento ai casi trasmessi al Registro Regionale durante i primi 12 mesi 

dalJ'approvazione del provvedimento, secondo le modalità 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 l'inserimento nella Rete regionale, ogni UU.00. inclusa nella 

Rete dovrà inviare, secondo il crqnoprogrnmma indicalo 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), è assegnato un 

valore numerico di valutll"i:ione come indicato nel riquadro sottostante. 

unti 20 

R 

_ Re_quisito 6: punti ·15 
Requisito 7: punti 1 O in caso di presa in carico globale 
all'inlcrno ùel Presidio; punti 5 in· caso di presa in carico per 
mezzo di una collaborazione estema 

unti 5 
unti 5 
unti 2· 



Previa valut~ione tecnica, saranno ~nfennate all'intemo ~ella Rete quelle UU.qo. che otterranno 
. . . 

un punteggio complessivo uguale o superiore a 70 punti sui I 00 disponibili. 

Ogni Presidio accreditato della Rete, con il centro di ritèrimento individuato, è tenuto a garantire, in 

regime di esenzione dalla partecipazione alla spesa sanitaria, le prestazioni diagnostiche della 

Malattia Rara, e qualora l'iter diagnostico richieda prestazioni che possono essere effettuate in unità 

operative non dcomprese tra quelle del Presidio, lo stesso si fn carico di assicurarne l'esecuzione 

presso altre strutture del SSN. 

Ogni Presidio della Rete, .con la responsabilità della Direzione Sanitaria Aziendale della ASL di 

appartenenza, deve altresi garantire la trasmissione dei dati al Registro Regionale (anche ai fini del 

monitoraggio dei requisiti), e la più 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 fonnale 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 

ce1tificazione e della trasmissione dei dati al Registro Regionale delle Malattie Rare, nonché gli 

orari di attività e modalità di accesso rivolti alle persone e alle famiglie con problemi per le Malattie 

Rare e, qualora non presente, può attivare uno Sportello dedicato alle Malattie Rare con funzione di 

front-office. 

Il Presidio della Rete deve dotarsi di Wl timbro che gli consenta Pimmediato riconoscimento. Tale 

timbro dovrà essere apposto sulla certificazione di diagnosi di Malattia Rara, sulla scheda per la 

prescrizione dei fannaci relativi alla patologia rara e sui piani di trattamento e piani assistenziali 

individualizzati (P Al), che devono tenere conto degli specifici bisogni assistenziali identificati in 

base alle caratteristiche individuali della persona e perciò non definiti unicamente in base al 

paradigma standard della malattia. 

Per le malattie più rare e complesse dal punto di vista diagnostico e terapeutico, i Presidi della Rele; 

per il tramite della ASL di appartenenza, potranno definire modalità di relazione e accordi 

interregionali secondo protoco111 condivisi e con le modalità di coinvolgimento e collnborazione 

delle Associazioni dei malati e dei loro familiari. Ove necessario ni fini della diagnosi di Malattia 

Rara di origine ereditaria, il presidio della Rete si fa carico anche delle indagini genetiche sui 

familiari dell'assi~1ito, in regime di gratuità. 

1J Presidio della Rete è tenuto a definire ed adottare protocolli clinici p~ patologia o per grup~o di 

malattie sulla base d~Ue migliori evidenze scientifiche disponibjli, in coJlaborazione _con n]tri 

Presidi della Rete e centri intetTegionali (ove individuati), sulla base dei quali il Referente delrU.O. 
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che ha preso in carico il paziente redige nella fase di approfondimento di~nostico un Piano di. . . . 

Trattamento e tiene aggiornata la situazione clinica del pazient~, assumendo le info~nazioni 
<lerivanti <la indagini diagnostiche eseguite in altra sede tnunite flussi infonnativi con le altre 

strutture o direttamente dall'assistito. Nel Piano di Trattamento devono essere inserite tutte le 

infonnazioni necessarie per l'assistenza al paziente, inclusi, ad esempio e nel caso fosse necessario, 

i fannaci da prescrivere, con relative dosi e durata del trattamento, eventuali integratori, 

dietoterapici, dispositivi. Inoltre, il Piano di Trattamento potrà 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 carntteristichc peculiari, ultrnrare o di particolure complessità, oppure 

per la gestione di specifiche fasi dell'assistenza, ove non fosse possibile fomire 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, nd elevata 

specializzazione, assicurando il necessario coordinamento, raccordo e collaborando con le 

Associazioni dei Malati e con le strutture socio-assistenziali territoriali, favorc11done il 

coinvolgimento nel percorso diagnostico terapeutico, al fine di permettere al paziente di affrontare 

la patologia nel mig]ior 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. 11 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 fondnmentale funzione di raccordo operativo e di 

collegamento funzionale di tutti i Presidi de11a Rete regionale, con il fine di garantire la tempestività 

della diagnosi e della conseguente presa in carico dei pazienti interessati secondo criteri di 

appropriatezzn e nel tispelto della continuità a~sistenziale. 

16 



della Rete regionale e della Rete nazionale, compresi i Centri interregionali di riferimento previsti 

dall'art. 2 dcl D.M. 279/2001, ed assicura: 

• lo scambio delle informazjoni e della expc11ise ali 'interno della Rete regionale; 

0 la promozione e il suppo1to di specifici protocolli, per gruppi di Malattie Rare e/o per 

singole Malattie Rare, inerenti la presa in carico e la gestione del lmttwnento dei pazienti; 

o la condivisione dei stlddetti protocolli tra i Presidi della Rete regionale, e tra questi cd i 

Centri extra regionali di riferimento, compresi nella Rete na7.iona1e, H cui intervento sia 

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

11 Centro di coordinamento svolge, inoltre, attività di promozione ed organizzazione della 

fom1azione in materia di Malattie Rare, proponendo di volta in volta gli_ specifici ambiti finalizzati 

al concreto svolgimento dei corsi e degli incontri fonnativi da parte delle Direzioni delle 

AA.SS.LL. e/o dei Presidi coinvolti. 

Infine, il Centro di Coordirrnmento su richiesta offre la consulenza cd il supporto: 

0 ai pazienti e loro familiari che spontaneamente vi si rivolgano in prima istanza, anche al fine 

di indirizzare ad uno o più Presidi delln Rete ritenuti idonei alla presa in carico, sulla base 

delle informazioni al momento disponibili; 

o ai medici del SSN, (MMG, PLS, medici specialisti), anche al fine fornire suggerimenti circa 

una più approfondita valutazione dei casi clinici segnalati; 

• ai Responsabili dei Presidi del1a Rete, anche al fine di supportarli nei contatti con altri Centri 

della Rete Nazionale e/o nella applicazione dei protocolli clinici per ]a gestione dei pazienti 

in carico, anche con riguardo a11a condivisione delle corrette modalità di erogazione dei 

Presidi di assistenza integrativa valutati appropriati e necessari ai casi concreti; 

ci ai ciltadini e alle Associazioni dei mulati e dei loro familiari, per qualsivoglia specifica 

infonnazione. 

In ultimo, il Centro di Coordinamento dovri1 svolgere attività di certificazione per quelle Malattie 

Rare per le quali non è stato possibile individuare una strutturn di riferimento a livello regionale e 

dovrà validare le diagnosi provenienti dn aJtro Presidio della Rete Nazionale, rilasciando idonea 

certificazione (Allegato 2). 

Per tutto quanto sopra, il Centro di. Coordinamento· deve assicurare la presenza .di una struttura 

autonoma, in grado di suppo1tare l'attjvità di raccolta e di smistamento delle richiest~, con 

personale e linee telefoniche dedicate. 

17 



/[/~..:,'· "<r"'o_,00 ( ~ì ~~''-'l ~ 
. \~.1 b:,;;:f,iì ;.1 

•oJ•\ ' ' . o 
\ C·."-· .·.,. Wf" , .. :.;_/ 

·\ ... t·(~ ... ~- -~-~~:?7->)' 
....... ..., 01·J' •·\~· / 

Per l'identificazione del Centro di Coordinamento regionale, la ASR Abruzzo ha ric~e ASL 

regi~nali dt presentare pro.posta di candidatura da individuare tra le u·nità ·Operative dei Pr~idi 
ricomprese nella Rete regionale (elenco Allegalo I). All'esito della ricognizione è pervenuta 

esclusivamente dalla azienda sanitaria di Pescara la proposta di identificazione, quale Centro di 

Coordinamento regionale delle Malattie Rare, delta UOC di Pediatria di Pescara, in considerazione 

dell'elevato afflusso di pazienti, della complessità e varietà della casistica afferente, della dotazione 

di proprio locale, con linea telefonica dedicata, orario di sportello al pubblico e gestito da due unità 

mediche e una unità di segreteria per le attività 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 regiona1e delle Malattie Rare, la UOC di 

Pediatria dell'Ospedale "Santo Spirito" di Pescara. Tale Centro è indjviduato in via transitoria, e 

sarà sottoposto a successivo monitoraggio ed eventuale confonna, 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: 

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

Rare validate dal Centro di Coordinamento: nlmeno 95%; 

11 promozione di specifici protocolli tra Presidi della Rete Regionale: almeno 2humo; 

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

o organizzazione di eventi fom1ativi sulle Malattie Rare: almeno l/anno; 

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

della Rete: almeno 50/anno; 

a disponibilità della linea telefonica dedicata dal ltmedì al venerdì: almeno 3 ore/giorno; 

• percentuale di i.nvio al Registro Regionale delle Malattie Rare dei dati dei pazienti afferenti 

al Centro di Coordinamento: almeno 95%. 

4. PERCORSO DIAGNOSTICO ASSISTENZIALE 

In conformità alle indicazioni dcl PNMR (sezione 2.4), nel caso in cui sussista un sospetto 

diagnostico di una Malattia Rara inclusa nell'allegato 7 del D.P.C.M. 12.01.2017~ da parte di un 

medico del SSN, il medico deve immediatamente inviare il paziente ad uno dei Presidi della Rete 

id~ntificat~ dalla Regione .per la specifica malattia o per .il gruppo di M.alattic ~~re al quale si dtiene 

appartenga 1~ patologia sospettata,. mediante prescrizion~ su ric~llruio SSR ripo1ta11le la dicitura 



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 modalità indi viduatc 

dall'allegato 12 del Decreto del Ministero dell'Economia e delle Finanze del 17/03/2008 e dalla 

DGR 178dell'11.03.2011 ). 

Una volta ottenuta conferma di diagnosi di Malattia Rara, inclusa nell'elenco Iiportato nelJ'allegato 

7 del D.P,C.M. del 12.01.2017, il Responsabile del Presidio della Rete, individuato dalla ASL di 

appartenenza., cui si è rivolto il paziente, deve redigere, entro dieci giorni., la certificazione di 

Malattia Rara (Allegato 2), sulla base della quale il Distretto della ASL di residenza dell'assistito 

rilascerà, nei successivi I O giorni, la tessera di esenzione riportante il codice identificativo della 

malattia o del gruppo di malattie cui afferisce la Malattia Ram. La validità temporale dell'esenzione 

è a durata illimitata, per tutto l'arco della vita, tranne che per le Malattie Rare riportate nella tabella 

sottostante. 

Tabella 2. Validità nttcstato di esenzione per specifiche patologie. 

Malattia Rara Validità dell'attestato di esenzione 

RBOOIO Wilms, tumore di 

RB0020 Retinoblastoma 

RC0040 Pubertà precoce idiopatica 

RHOOJ 1 Sarcoidosi 

5 anni (1innovabile) 

5 anni (rinnovabile) 

5 mmi (riru10vabi1e} 

da riconfermare dopo i primi 12 mesi, solo per 
le fonne persistenti 

Qualora la patologia sospettata non possa essere riferita a nessuno dei Presidi della Rete Regionale 

indicati ne11 'Allegato l, il medico del SSN, dipendente o convenzionato, può inviare il paziente 

direttamente ad un Presidio extra-regionale accreditato della Rete nazionale, oppure al Centro di 

Coordinamento regionale mediante prescrizione su ricettario SSR riportante la dicitura "ptima visita 

specialistica presso il Centro di Coordinamento regionale per le Malattie Rare" con la diagnosi 

specificata di "sospetto di malattia rara ..... " e con codice di esenzione R99 e classe di priorità 8. TI 

Centro di Coordinamento provvederà ad orientare il pnzicnte verso un Presidio della Rete Nazionale 

più idoneo alla diagnosi della patologia sospettata. 
. . 

Il responsabile dell'U.0. del Presidio della Rek provvede a rilasciare il certificato di Malattia Rara 

al paziente e a trasmettere ll modello di ccrLificazione aJ Registro Regionale delle Malattie Rare, 

entro dieci giom i dalla con ferma di a gnosi i cn. Il modello di ceri i ficazione dovrà .li · · tn1smesso 
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per via telematica, secondo modalità specifiche che verranno comunicate alle Direzi~ni Sanitarie 

Aziemfali da parte di ASR Abruzzo. ta ASR Abmzzo prov.vcderà alJ'inserimento .dei dati ricevtiti 

ne) Registro Regionale delle Malattie Rare ed alt1invio degli stessi all'lstituto Superiore di Sanità 

(Registro Nazionale delle Malattie Rare), anche con finalità, mediante una continua sorveglianza, di 

migliorare l'efficacia della programmazione regionale e nazionale degli interventi volti alla tutela 

degli assistiti. 

Nel caso in cui la diagnosi di Malattia Rarn sia effettuata da personale specializzato di un Presidio 

extra-regionale della Rete Nazionale delle Malattie Rare,. il Centro di ~oordinarnento regionale 

valida la diagnosi di malattia rara e relativa certificazione sulla base della documentazione prodotta, 

con eventuale presa in carico dcl puziente o invio dello stesso ad un Presidio extra-regionale della 

Rete Nazionale. 

Il Distretto della ASL <li residenza dell'assistito rilascerà, nei successivi l O giorni, Ja tessera di 

esenzione, Iiportante il codice identificativo della malattia o elci gruppo di malattie cuj afferisce la 

Malattia Rara. Al momento del rilascio della tessera di esenzione, il Distretto della ASL deve 

fornire all'assistilo informativa ai sensi del DLgs n. 196 del 30 giugno 2003 e s.m.i., acquisendo 

consenso scritto del paziente o del suo legale rappresentante al trattamento dei dati, da pa11e di 

soggetti pubblici e p1ivati acc!'editati erogatoti di prestazioni, in relazione alla prescrizione ed 

erogazione delle prestazioni sanitarie in regime di esenzione. Al fine di evitnrc la incongrua 

ripetizione degli accessi alle stmlture distrettuali, il Distretto Sanitario dovrà definire con idonea 

infonnativa procedure di riconoscimento del diritto di esenzione, in modo da limitare ogni possibile 

disagio ul cittndino. 

Il percorso diagnostico-flssistenziale del paziente con sospetto dì malattia rarn è stato riassunto 

schematicamente nella flow-chart riportata in Figura 2. 



Figura·2. Flowchart del perco?So diagnostico-assistenziale della persona con sospetto di malattia rara. 
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S. FARM~CI, INTEGRATO~, DJETOTERAPICI '(1 DJSPOSITIV1 MEP ICI 

Ai pazienti affetli eia M11latlia Rara possono essere prescritti: fannaci, integratori, diclulcrapici e 

dispositivi medici. 

Farmaci 

L 'impiego di medicinali al cli fuori delle indicazioni terapeutiche è disciplinato o 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 27112/2006 (Finanziaria 2007); L. n. 244 del 24/ 12/2007 (Finanziaria 2008). 

Il D.M. 18/05/2001 n. 279 recante "Regolnmento di istituzione dell a Rete Nazionale delle Malall ie 

Rare e di esenzione dalla parrecipazionc ciel costo delle relative prestazioni sanitarie" prevede 

al l'art. 6 comma l che l'assistito riconosciuto esente ha diritto alle prestazioni di assistenza sanitaria 

incluse nei li velli essenzial i di assistenza, efficaci ed appropriate per il trattamento e il monitoraggio 

della malattia dalla quale è affetto e per la prevenzione degli ulte1iori aggravamenti. 

Al comma 3 del citato articolo è previsto altresì che "le regioni, sulla base del fabbisogno della 

prop1ia popolazione, predispongono modalità di acquisizione e di distribuzione agli interessati dei 

farmaci specifici, anche mediante la fornitura diretta da parte dei servizi fan11aceutici pubblici". Al 

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

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

sono regolamentate da altre nonne specifiche. 

li Gnippo tecnico regionale, istit11ito con delibera ASR n. 65/2017, fermo restando il rispetto della 

normativa vigente per il trntlamento dei pazienti con medicinali al di lì.lori delle indicazioni 

autorizzate, ritiene necessario defi nire modalità prescrittive e percorsi omogenei sul tenito1io 

regionale, per assicurare l'accesso alle migliori cure disponibi li, evitando che i pazien ti siano 

esposti a 1ischi a fronte di un beneficio incerto . 

Pe11anto, la regolamentazione dell'i;npiego di farmaci, integratori, dispositivì, in caso di assenza di 

valida altemativa terapeutica, deve avere le seguenti finalità: 

• favorire procedure e percorsi omogenei all'interno della Regione, evitando cli dover intervenire 

in modo fh1mmentario per O!::,'lli singolo caso a livello regionale; 

o garantire senza oneri a carico dei pazienti l'accesso alle terapie più appropriate e aggiornate alle 

conoscenze più avH nzale, purché supporlnte dn evidenze: scientifiche solide e documentabi li; 

o evitare un uso incliscriminatO'dell 'uso per le evidenti ricadute sulla spesa a carico del SSR. 
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Per i pazienti affetti da Malattia Rara la richiesta di un 

medicinale dovrà essere ·effettuata escJLrsivametJte dal Presidio· accreditato della Rete i·egionale, che 

ha la presn in carico del paziente. I responsabili delle Unità Operative, appartenenti ai suddetti 

Presidi, provvedono a presentnre 1ichiesta alla UO di Farmacia ospedaliera della struttura stessa. 

Nella lichiesta, presentata con il modulo secondo lo schema del1' AIJegato 4 dovrà essere indicata la 

sussistenza dei seguenti requisiti: 

o assenza di valida alternativa terapeutica; 

o impossibilità di richiedere il fannaco ai sensi del D.M. 08/05/2003; 

o impiego confonnc a pubblicazioni scientifiche accreditate in campo u1lemazionale e 

disponibilità di dati di sperimentazioni cliniche di fase secondo, idonei a fonnulare un parere 

favorevole sull'efficacia e la tollerabilità del medicinale richiesto~ 

o consenso info1mato del paziente ovvero dell'esercente la potestà genitoriale in caso del minore 

o del tutore in caso di paziente interdetto o inabilitato; 

0 assunzione di responsabilità da parte del medico prescrittore; 

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

La UO di Fannacia, per quanto di competenza, convalida, al massimo entro 1 O giomi, i requisiti 

necessari per l'erogazione de1 fannaco off-label a carico del SSR e inoltra la richiesta con-edata dal 

parere, favorevole o meno, alln Direzione Sanitaria, che provvede, entro 5 giomi dal ricevimento 

della documentazione, a comunicare il parere all'Unità Operativa richiedente e, per conoscenza alla 

farmacia della stnattura, che erogherà il trattamento. 

Potranno essere prescritti a favore di pazienti affetti da malattie rare anche medicinali appartenenti 

alla fascia C, qualora i Pr~idi §ccreditati certifichino che tale intervento è indispensabfle e in 

assenza de] quale ci potrebbe essere un aggravamento dello stato di malattia o pericolo di vita del 

paziente, secondo lo schema dell 'AlJegalo 4. Per casi di natura dubbia o che necessitino di ulteriori 

approfondimenti, il Centro di Coordinamento della Rete Regionale per le Malattie R.are potrà 

fornire supporto scientifico ai Presidi accreditati, per una valutazione conclusiva1 con correlato 

parere. 

L'erogazione di fannaci di fascia C o per indicazioni off-label in regime di ricovero o day-hospital 

rimane a carico deJJa azienda sanitaria che genera In prescrizione. Per quanto riguarda invece i 

trattamenti che possono essere effettuati in regime ambulatoriale o al domicilio dcl paziente, nel 

caso in cui l1 accesso al Centro prescrittore avvenga esclusivamente per il ritiro del farmaco, 
I I • • . . 

l'eroga?..ione sarà effettuata a carico della ASL di rcsidenzn del paziente. Anche in questo caso il 
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medico prescrittorc è responsabile a tutti gli effetti del trattamento e un 
. . . . . . . . 

monitoraggio dcl pnziente, per quanto concerne efficacia e tollerabilità del trattamento stesso. 

Relativamente ai pazienti extra-regionali, la prescrizione di farmaci di fascia C o per indicazioni 

otT-labcl, in regime ambulatoriale o per uso al domicilio, potrà essere effettuata solo previo nulla 

osta della Azienda tcn·itoriale cli residenza del paziente, che si farà carico dei relativi oneri 

economici o de11a dispensazione dcl fmmaco. 

Galenici magistrali 

Le preparazioni galeniche magistrali, da allestire nei casi in cui non siano disponibili in commercio 

i medicinali con composizione, fonnulazione o dosaggio richiesti; possono essere prescritte (n 

carico del SSR e secondo lo schema dell'Allegato 4) qualora i Presidi accreditati certifichino 

l'indispensabilità, l'insostituibilità 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 

ulterio1i approfondimenti, il Centro di Coordinamento della Rete Regionale per le Malattie Rare 

potrà 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 ln1egratori, che il Ministero della Salute pubblica e aggiorna 

periodicamente3
. Gli stessi sono a totale carico del cittadino, fatto salvi i casi per i quali lo 

Specialista della Rete certifichi lindispensabilità e l'insostituibilità e che in assenza il paziente sia a 

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

Dictotcrapici 

Ai sensi dell'a11. 14 comma I del D.P .C.M. del 12.01.2017 e dell'art I comma l del D.M. del 

17.05.2016, il SSN garantisce l'erogazione gratuita di alimenti a fini medici speciali alle persone 

affette da malattie metaboliche congenite. Presso la Direzione Generale per l'Igiene, la sicurezza 

degli alimenti e la nutrizione del Ministero della Sahlle è istituito il Registro nazionale dei prodotti 

J I prodolli cnr::dllcrizzntj dalla prcs~nzn di. PEA, gi~ classificati come. Alimentj n fini medici spcpiali (AFMS) a livello 
nazionnlc, sono stati rivnlutnti per acccrtnmc l'cffcltiva rispondenza alln definiziC\nc normntiva dclln Direlliva 99/21. 
Tnli prodolli non rÌ$pondqno alla definizione tldla predella dircuiva e l'unico inquadramento possibile, m:I C41mpo 
alimcnlnre, è quello degli inl\!grat01i. 
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dal D.M. 17.05.2016). 

l prodotti dietetici per le persone affette dn malattie metaboliche congenite sono distinti in:. 

a) "alimenti speciali,' costituiti p1incipalmente da miscele di amminoacidi, da altri alimenti a 

fonnulazione nutrizionale particolare e da dietetici con funzioni di integratori delle singole diete, il 

cui impiego, per qualità e quantità, deve rigorosamente seguire la prescrizione dei Centri 

autorizzati; 

b) "~limenti ipo/aproteici". la cui scelta può esse.re determinata sia da ~sigenze dietetiche che da 

elementi soggettivi, e che possono essere scelti all'interno di una ampia gamma di alimenti. 

Il Gruppo tecnico regionale ritiene necessario uniformare in ambito regionale i percorsi per la 

presc1izione e la dispensazione degli alimenti sopra richiamati. Ritiene altresi necessario distinguere 

i percorsi prescrittivi ed erogativi degli "alimenti speciali" e degli "alimenti ipo/aproteici1
', 

individuando per questi ultimi, sulla base di evidenze scientifiche, il fabbisogno mensile nel piano 

di trattamento. 

A. Alimenti soeciali 

Gli alimenti speciali possono rappresentare Punica fonte di assunzione di taluni nutrienti e 

includono: 

o le miscele dì amminoacidi; 

• i dietetici con formulazione nutrizionale particolare. 

Sono prescrivibili e dispensabili a carico del SSR i soli prodotti inserit1 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 ctitcri di appropriatezza 

prescrittiva, secondo una rigorosa posologia medica, che tenga conto delle diverse esigenze in 

relazione all'età e alla severità della patologia ed alla particolare condizione clinica. Gli alimenti 

speciali sono erogabili in via diretta dalle strntture della Azienda Sanitaria di residenza 

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

B. Alimenti ipo/aproteici 

GH alimenti ipo/aproteici (pane, pasta, farina, etc) sono assuntj dai pazie~ti con malattia metab~licn 

eredi~ria in sostituzione dei ~n-ispondent1 alimenti di impiego comune. L_o specialista del Presi~io 

accreditalo della Rete regionale individua ne] Piano di Trattamento il fabbisoguo mensile dcl 
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Nazionale degli alim~nti, possono essere dispensati attraverso le farmacie azienda1i o 

convenzionate, mediante l'utilizzo di apposita modulistica annuale personalizzata. In tal caso, 

annualmente il paziente presenta alla fannacia convenzionata il modulo di ritiro degli aHmenti. 

Dispositivi medici 

La D.O.R. 26 settembre 2017 n. 521, nel recepire l'allegato 5 al D.P.C.M. del 12 gennaio 2017, ha 

fornito le seguenti indiqazioni: 

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 definirà le nuove tariffe, le Aziende 

UU.SS.LL. garantiranno l'erogazione di dispositivi e prestazioni (con relative tariffe) 

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 l'attuale regime, in attesa dei tempi di predisposizione ed 

esiti delle gare. 

La D.G.R. 26 settembre 2017 n. 521 h~ altresì, rinviato a successivi atti regionali: 

a. l'adozione di ulteriori disposizioni in materia di assistenza protesica, secondo quanto 

previsto dagli m1t. 17, 18, 19, D.P.C.M. 12 gennaio 2017 e relativi allegati; 

b. l'adozione di disposizioni in materia di assistenza integrativa, secondo quanto previsto dagli 

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

In ottemperanza a quanto previsto dnll'articolo 4 dell'Allegato l 2 al D.P .C.M. 12 gennaio 2017, 

i1elle more del completamento delle procedure di accreditamento degJi erogatori delle protesi ed 

ausili su misura di cui all'elenco 1, per l'erogazione dei dispositivi e delle prestazioni di cui a] citato 

elenco, Passistito esercita ln libe1·a scelta tra i soggetti già autorizzati per l'erogazione dei d.i~positivi 

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 i soggetti. autorizzati 

ali 'immissione in commercio, alla distribuzione o alla vendila ai sensi della normativa vigente, che 

dispongano del professionista abilitato ali 'esercizio della specifica professione o arte sanitnria 

ausiliaria1 operanle 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 prol. DGPROGS 

0035643-P _06/~ 1/2017, sono state a11aliticamentc evidenzi~te le seguenti modifiè.he agli elenchi 

delle protesi, ortesi ed ausili lccnoJogici cx D.M. n. 332/1999, fbrnendo~ al contempo, alcune chiare 



. . 
aderire interamente a tali indicazioni, che di seguito, si riportano: 

o gli elenchi hanno assunto una denominazione legge1111entc diversa: 

o l'EJcnco l de11' Allegato 5 contiene solo ausi]i effettivamente fabbricati o allestiti Hsu 

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 

mediant_e procedure pubbliche e si articola in: 

a un Sottoelenco 2A (contenente i disposi ti vi che devono essere consegnati e 

Hmessi in uso~' da tecnici abilitati, sin che abbiano bisogno di "adattamenti o 

personalizzazioni", sia che siano perfettamente rispondenti Rlle esigenze 

degli assistiti nella configurazione standard); 

a un Sottoelenco 28 (contenente i dispositivi pronti per l'uso), per i quali 

dovranno semplicemente essere assicurate "le istruzioni necessarie per il 

corretto utilizzo del dispositivo" e che soranno consegnati ai pazienti come 

previsto dai capitolati di gara 

La caratteristica discriminante tra l'elenco 2A e 28 non è la complessità dell'ausilio 

o il suo livello tecnologico, ma il fatto che debba essere Happlicato" al paziente da un 

professionista sanitario; 

• Numerosi ausili inclusi nell'Elenco 1 all'Allegato al D.M. n. 332/1999 sono stati trasferiti 

nelrElenco 2. In particolare, sono stati inseriti nell'Elenco 2A la can"Ozzina super leggera, 

bariatrica, per assistiti affetti da distonie, i suppo11i posturali e gli apparecchi acustici. 

Invece, sono transitati nel1'Elenco 2B gli ausili respiratori, gli stabilizzatori, le carrozzine 

elettriche, i passeggini, i seggioloni etc .. Questa circostanza impone alJe Aziende UU.SS.LL. 

di attivare procedure pubbliche per l'acquisto (anche in fo1ma centralizzata) dei suddetti 

dispositivi, utilizzando le diverse possibilità offerte dalla vigente nom1ativa 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 necessarie per 

soddisfare pm1icolari esigenze degli assistiti. A tal proposito, si richiama quanto previsto 

dall'art. 30-bis, D.L. 24 aprile 2017, n. 50, convertilo nella Legge 21 giugno 2017 n. 96~ in 

yirtù del quale, qualo~ la Commissione Na~ionale LEA dovesse yerificnrc, a distanza di 
. . . . 

sedici mesi dall'entrata in vigore di tale decreto legge, che Je procedure pubbliche attivate 

dalle Aziende UU.SS.LL. non siano in la 
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al Ministro. della Sah.1te il trasfer.imento· di tali ausili nell1Elchco I remunerato a tariffa 

predefinita. 

o L'a11, 64 D.P.C.M. 12 gennnio 2017 stabilisce che PElenco I dell'Allegato 5 (Dispositivi su 

misura) entra in vigore dalla data di entrata in vigore del decreto ministeriale che fissa le 

tariffe dei mcd.esimi dispositivi. Ne consegue che, fino a quella data, resta in vigore l'Elenco 

I allegato al D.M. n. 332/1999 e le Aziende UU.SS.LL. sono tenute ad erogare anche gli 

ausili che sono stati esclusi o, comunque, che non sono ricompresi nel "nuovo" Elenco I. Ad 

esempio, si tà riferimento alle "c.alzature ortopediche di serie,, (codici 06.33.03 da .003 a 

.081) e ai nplantari ortopedici predisposti" (codici 06.12.03 da .003 a .021 ). 

11 L'allegato 12 al D.P.C.M. 12 gennaio 2017, nel definire le modalità di erogazione 

dell 'assistcnza protesica e 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 e monouso. Questa 

previsione sostituisce quella contenuta nel D.M. n. 332/1999, che, in caso di prima fornitura. 

fissava un tcnnine massimo di venti giorni per la pronuncia della Azienda U.S.L. e 

affe11nava che, trascorso tale termine, l'autorizzazione si intendeva concesso. 

In sede di prima applicnzione di tale nom1a, si ritiene pmdente prevedere un tennine 

massimo <li venti giorni per l'nutmizzazione per la prima fomilura, sottolineando che 

decorso tale te1mine, non è prevista la maturazione di alcun si]enzio assenso, dovendo 

l'Azienda U.S.L. emanare necessariamente una detenninazione espressa nel suddetto 

tenni ne. 

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 dcl SSR e secondo 1o schema dell'Allegato 4) 

qualora i Presidi accreditati ne ce11ifichino l'indispensabilità e l'insostituibilità. Per casi di natura 

d·ubbia o che necessftino di ulteriori approfondimenti, il Centro di Coordinamento della Rete 

Regionale per le Malattie Rare potrà fornire supporto scientifico ai Presidi accreditati, per unn 

valutazione conc1usiva, con correlnto parere. 



SCREENJNG NEONATALE ESTESO -

Diagnosi p.-ccoce di malattie metaboliche ereditarie 

Riferimento normativo nazionale e regionale 

In Italia, l'articolo 6 della legge quadro 5 febbraio 1992, n. I 04, ha introdotto lo screening neonatale 

obbligatorio per tre malattie: ipotiroidismo congenito, fibrosi cistica e fenilchetonuria. La Legge 

14 7 del 27 dicembre 2013 prev~e in via sperimentale di effettuare lo screening neonatale per la 

diagnosi precoce di patologie metaboliche ereditarie per la cui terapia, fannacologica o dietetica, 

esistuno evidenze scientifiche di efficacia lc111peutica o per le quali vi siano evidenze scientifiche 

che una diagnosi precoce in età neonatale, compo1ii 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 cli garantire la prevenzione e la cura delle malattie 

metaboliche ereditarie, prevede l'inserimento nei LEA degli screening neonatali estesi (SNE), e 

stabilisce l'entrata in vigore con l'approvazione dei nuovi LEA. 

Il Decreto Ministeriale 13 ottobre 2016 approva l'elenco delle patologie da sottopon-e a SNE, 

definisce le modalità di raccolta e invio campioni e l'organizzazione del sistema di screening a 

livello regionale o interregionale, a garanzia dell'intero percorso dello screening neonatale con 

coordinamento regionale dell'intero sistema e ne prevede l'effettuazione, anche in via sperimentale, 

sino a concorrenza delle risorse finanziarie disponibili. 

l~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.I comma 229, della legge 27 dicembre 2013, n.147, nei limiti e con le 

modalità definite dallo stesso decreto". 

Nella Regione Abruzzo è attivo, dal 1992, lo screening neonatale per l'Ipotiroidismo Congenito e la 

Fenilchetonuria. L'attività di screening è stata istituita con la Legg~ Regionale 9 settembre 1987, n. 

54 abrogata e sostituita dalla Legge Regionale 16 settembre 1997, n. I 02 "Prevenzione degli 

handicaps preconcezionale, prenatale e neonatale". 

Ai sensi dell1 art. 2 L.R. 102/97, previa npposita convenzione, il Servizio è affidato alla 

Endocrinologia dell'Università "G. d' A1U1unzio" di Chieti-Pescara. Il Laboratorio della Sezione di 

Endocrinologia del Dipartimento di Medicina e Scienze dell'invecchiamento, nel ruolo di "Centro 

Unico di Riferimento Regionale" per le atlivitil di screening neonata.le, riceve, da luglio 1994 n 
a • a • 

l11tt'oggi, i ·campioni di sangue (a~orbilo su cmta da filtr~) di tutti i neonati dello Regione ed esegue 



esami diagnostici di screening del Ipotiroidismo Congenito (dosaggio di TSH) e della 

Fenilchetonuria (dosuggio dello fenilalanina). 

Con DCA 119 dcl 1 O dicembre 2015, la Fibrosi Cistica è stata inserita tra le patologie da sottoporre 

a screening neonatale e tale analisi è stata affidata al "Centro Regionale di Screening" instimito 

presso la Cattedra di Endocrinologin dclJ'Università di Chieti-Pescara. 

Con DGR n. 250 del 9 maggio 2017, è stato approvato il protocollo d'intesa Regione-Università 

che, all'art. l, indica tra l'altro che In Scuola di Medicinn e Scienze della Salute (per l'Università di 

Chieti) concorra al raggiungiJnento degli obiettivi qella programmazione socio-sanitaria ·regionale 

con le attività 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 l'obiettivo di selezionare in modo precoce e 

tempestivo i soggetti a rischio per nlcune malattie congenite per le quali sono disponibili trattamenti 

e terapie in grado di modificare la storia nahm1le della malattia. 

Il D.M. del 13 ottobre 2016 nella premessa del dispositivo raccomanda che le Regioni stipulino 

accordi per ottimizzare l'utilizzo delle risorse e del1e competenze disponibili nei laboratori e nei 

centri già operativi per le malattie metaboliche ereditarie, anche in relazione al numero dei nati e 

alla popolazione reside11tc. 

Inoltre, in linea con le indicazioni ministeriaH e sulla base degli attuali standard di riferimento 

nazionali e intemazionali, In raccolta dello spot ematico per Jo 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 necessità 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 neonntale 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 pat1ire dallo stesso cartoncino su cui è 

stato raccolto il sangue prelevato dal tallone del neonato, analognmente a quanto già avviene per lo 

screening neonati1le di ipotiroidismo congenito, fibrosi cistica e fenilchetonuria. 

Le malattie oggctlo .di SNE 

Le malattie metaboliche ercdita1ic sottoposte a SNE, in ollemptmmza al D.M. del 13 ottobre 2016, 

sono riportate net la sottostante Tnbel la 3. 



Tnbella 3. Malattie metaboliche ereditarie oggetto di screening neonatale. 
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• Legenda e.lena .. uncnclatur.i dci 11111n'.::atori primari: 
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Ai sensi dell'art. l, comma 2, del D.M. del 13 ottobre 2016, il panel delle patologie sopra elencate è 

sottoposto a revisione periodica, almeno triennale, in relazione all'evoluzione ne] tempo delle 

evidenze scientifiche in campo diagnostico-terapeutico. 

Articolazione O rgani1..7..a ti va 

Il sistema di screening neonatale è un'organizzazione regionale o interregionale a carattere 

multidiscip1inare deputata n garantire i'intero percorso dello screening neonatale dal test di 

screening, alla confenna diagnostica, alla presa in carico e al trattamento del neonato, con un 

coord1namento regionale dell'intero sistema di screening neonatale. 

In ottempel'anza all'art 4 del D.M. del 13 ottobre 2016, la Regione. nell'ambito della propria 

autonomi.a e tenuto conto di qua.nto già implementato i~ tale ambito, può deciçlerc di avv:•lersi di un . 
f i' • • I • 

unico laboratorio di screening neonalalc per lo screening delle patologie oggetto dello SNE e per le 
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altre patologie oggetto di screening obbligatorio, quali l'Ipotiroidismo Congenito e la Fibrosi 

Cistica. 

Sino ad oggi lo SNE è stato prerogativa solo di alcune realtà territoriali del nostro Paese, che hanno 

avviato specifici programmi o progetti pilota attraverso propri atti deliberativi e proprie risorse 

economiche; il perdurare di tale situazione potrebbe creare evidenti disuguaglianze nelle 

opportunità di salute offerte dalla i1ostra Regione ai nuovi nati. Secondo gli studi epidemiologici, un 

neonato ogni 2000 è affetto da una malattia metabolica ereditaria trattabile e dunque l'estensione 

dello screening neonatale in Abruzzo porterà alla prevenzione della disabilità per almeno 5 neonati 

ogni anno. 

Punti Nascita 

Lo SNE viene eseguito obbligatoriamente sui nuti a seguito di parii effettuati nelle strutture 

ospedaliere o a domicilio, utilizzando il campione ematico essiccato su carta bibula, di seguito 

indicato come spot ematico. Lo SNE interesserà tutti i punti nascita della regione Abruzzo, 

individuati attualmente con DCA l 0/20 I 5 a seguito della riorganizzazione prevista dall'Accordo 

Sato-Regioni del 16 dicembre 201 O. 

Lo spot ematico è raccolto previa idonea informativa ai genitori~ attestata con moduli unifonni 

secondo gli Allegati 5 e 5 bis. 

Il cartoncino contenente lo spot ematico, fim1ato dal sanitario o dal responsabile della struttura in 

cui è stato effeth1ato il prelievo, dev.e contenere, oltre ai dati identificativi del nato anche i dati 

anamnestici e clinici rilevanti per la condizione clinica del nato, quali peso ed età gestazionale del 

nato, trattamenti e alimentazione del nato e della madre, le evenruali trasfusioni, le condizioni 

cliniche particolari, le modalità del parto nonché i riferimenti necessari per consentire una rapida 

reperibilità del nato in caso di richiamo e una corretta interpretazione dei dsultati analitici, fenno 

restando il rispetto della nom1ativa sui dati sensibili. 

Informativa per i genitori 

Si evidenzia che la L. 167/2016 rende obbligatorio lo SNE per tutti i nuovi nati, pertanto, non è 

necessario acquisire il consenso f nformato, mentre deve essere comunque garantita Pinfonnativa, 

anche nelle lingue maggioanente 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 scop~ e le modalità deJlo SNE; le specifiche finalità perseguite (curn e,. . . . 
qualora lo SN E d·ia esito positivo, consulenzu genetica); le mo?nlitil di effettuazione .del test e le 

malattie testate; i ri.sultnti co·nseguibili, ivi comprese eventuali notizie inattese conosciute per eff~Uo 

f~: ~u~(J-~: J1 
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della diagnostica differenziale delle malattie oggetto di . . . 
presente documento; le modalità e i tempi di conservazione dej campioni; l'ambito di 

cmmmicazione dei dati, specie con riferimento ai laboratori di screening neonatale, .ai centri clinici 

di riforimento 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 de) neonato 

Lo spot ematico è raccolto fra le 48 e le 72 ore di vita del neonato: 

o In caso di paito presso un punto nascita, dal personale del punto stesso, specificatamente 

fo1mato; 

e rn caso di parto a domicil io 1 dal protèssionista che ha assistito nl pru1o, che provvede 

all'immediata consegna dello spot ematico al punto nascita di riferimento. 

Lo spot ematico è prelevato su lutti i nati vivi, compresi i nati vivi con successivo exitus entro le 48M 

72 ore di vita per i quali il prelievo è effettuato ''peri-mmtem"; tale evento è comunicato al 

laboratorio di screening neonatale e al Centro clinico, per In successiva consulenza genetica da 

fornire ai genitori in caso di positività. 

Traspol'to 

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 el comunque, solo in casi eccezionali, non oltre le 72 ore. 11 trasporto è a carico delle 

Aziende Sanitarie di appartenenza degli ospedaJi sede dei punti nascita. 

Ripetizione dello screening per i nati con caratteristiche J>at1icolari 

a) Nati pretem1ine: il tesl deve essere ripetuto nel primo mese di vita; 

b) Nati con peso non adeguato all'età gestazionale o in nutrizione parenterale: il test deve 

essere ripetuto nel plimo mese di vita; 

e) Nati trasferiti o dimessi usciti prima delle 48 ore: il test deve essere ripetuto nel primo mese 

di vita; 

d) Nal'i da sottopon-e a terapia trasft1sionnle: il prelievo va fatto prima della lerapin 

trasfusionale. 



personale specificatamente fonnato, in numero adeguato per le attività svolte, nonché incaricato al 

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

analitica e dispositivi adeguati a garantire la continuità, la quulità e l'adeguate7~a delle prestazioni 

erogate. 

Il laboratorio di screening neonatale: 

o riceve i cartoncini completi delle info1mazioni cliniche; 

o esegue il test di primo livello per lo screening entro le 24148 ore dall'arrivo dello spot ematico, 

mediante la metodica spettrometria di massa tandem o altre metodiche aggiornate e validate in 

base alle nuove evidenze scientifiche; 

e garantisce l'esecuzione, laddove appropriato, dcl second-ticr test; 

o comunica il risultato a1 punto nascita e al Centro Cli nico. 

Il dosaggio per lo SNE con spot ematico su tutti i neonati della Regione Abrnzzo ven-à eseguito 

presso il Centro Regionale di Screening istituito presso la Endocrinologia dell'Università di Chieti­

Pescara, che effettua già 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. 119/2015). 

Inoltre, il laboratorio di Endocrinologia è collocato alJ'interno della struttura Ce.S.I.-Met (Centro 

Studi sull'Invecchiamento e Medicina Traslazionale), ove è presente, da anni, personale di 

consolidata esperienza nella spettrometria di massa, in quanto Ja tecnica è in uso già dal 2009 

nell'ambito di diversi progetti di ricerca. II laboratorio di screening neonatale garantisce anche 

l'esecuzione de] 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 dci 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 già l'analisi per la fenilchetonuria che, ad oggi. ha un.costo pari ad 8 euro; 

e) l'utilizzo di un unico cartoncino per la raccolta e la spedizione de) campione: l'esame è 

effettuabile sullo stesso cartoncino che viene utilizzato per le altre malattie, senza necessità 

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



Il Centro Clinico 

I1 Centro.Clinico per le malattie 'metaboliche ereditarie ·è pmte della rele di assistenza per Je malattie 

rare. Deve essere provvisto cli personale fonnato e dotazioni adeguale a carattere multidisciplinare·', 

nnche per In gestione tempestiva dell'emergenza-urgenza sulle 24 ore. 

Il Centro clinico: 

0 ticeve la comunicazione, da parte dcl laborntorio di screening, dei casi positivi; 

o garantisce la conferma della diagnosi in collcgrunento con un laboratorio per i test di confenna 

diagnostica; 

o prende in carico, con stesura del piano terapeutico assistenziale> il neonato riconosciuto affetto 

da malattia metabolica ereditaria e, qualora necessario, 10 indirizza presso un Centro Clinico 

extra-regionale suJla base cli una collaborazione formalizzata mediante accordi o protocolli 

d'intesa interregionali; 

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

o stabilisce le relazioni con i servizi teITitoriali, inclusa la pediatria di libera scelta; 

o esegue il follow up del bambino positivo; 

o gestisce la relazione e il counseling genetico alla famig1ia, anche con il supporto di consulenza 

psicologica; 

o comunica i casi positivi nlla conferma diagnostica nel Registro Regionale Malattie Rare 

dell'Abruzzo. 

Tabella 4. Presidi di rete neJln Regione Abru7.zo per le malattie rare oggetto di Screening 
neonatale esteso. 
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Presidi individuati per 'le malattie sòttoposte ·allo SNE so;10 indicati nella tabeÙa sopraii1dicata 

(Tabella 4), il Centro Clinico viene individuato nell a UOC cli Peclint1in dcl PO di Pescara, in 

possesso dei requisiti previsti e coincide con il Centro di Coordinamento Regionale dcl s istema 

screening. Il Centro Clinico provvede alla conferma diagnostica di secondo livel lo, anche genetico­

molecolare, potendosi avvnlere, anche in condizione d'urgenza, previa definizione di protocolli 

operativi trasmessi al competente Servizio del Dipat1imenlo Salute, sia del collegamento con un 

laboratorio di un presidio della rete nazionale5 sia del laboratorio di Genetica molecolare 

dell 'Università di Chieti-Pescara, già precedentemente individuato per ]e analisi di confennn 

diagnostica per lo screening del la Fibrosi Cistica (DCA 119/2015). 

1 diversi livelli di funzione individuati nel sistema screening dell a Regione Abruzzo dovranno tener 

conto dell e rnccomaudazioni per le modalità di richiamo in base all ' indice di rischio di scompenso 

acuto, elaborate nell 'nmbito del progetto CCM 20 I O "Costruzione di Percorsi Diagnostico 

Assistenziali per le malattie oggetto di screening neonatale allargato" (Figi.tra 3). 

FigurR 3. Percor so Diagnostico Assistenziale per le Malntt ic oggetto <li screen ing nconn talc 
allargato. 
[Estratto dn: Progc110 CCM 20 l O "Costnizionc di Percorsi Diagnostico Assistenziali per le mala1t ie oggeuo di screening 
neonntnlc allargato"]. 
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llnsso rischio I richia mo non immcdht lo: richiestn al Punto Nascita di un nuovo campione di sangue dn inviare al 

Centro Screening per un ulteriore test. 

Allo r ischio I richinrno immediato: co11voca4ione immediata del nconnto presso il Centro Clin ico di riferimento per 

l'Rccertumcnto diagnostico. 

l h! particol;irc ~on l'Ospcd;i lc. Pedintrico Bambino GcsÌl, .con il qua l~ giù dn nnni esiste unu rcciP,roc.1 collabornziom: 
per il u11llamen10 delle patologie metaboliche in età neonatnk e pcdiat ricA. 
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Formazione 

La Commissione Regionale ECM, con il suppo110 della ASR e dcl Centro di Coordinamento 

Regionale per le Malattie Rare, individua un piano per la formazione degli operatori in Lema di 

malattie rare e di screening neonatale allal'gato, quale obiettivo prioritario e di interesse strategico 

per la Regione Abruzzo. 

Stima del costo dello SNE 

Grazie alle nuove tecnologie a disposizione, è possibile effettuare lo screening neonntnle esteso che 

consente 1 'identitìcazione di alcune mnlnttic metaboliche ereditarie prima che queste si manifestino 

clinicamente, con costi relativamente contenuti. 

Sulla base della relazione tecnica, allegata al D.P.C.M. del 12 gennaio 2017, il costo medio per 

campione effettuato può essere stimato in un costo massimo di 50 euro. Poiché la media dei nati 

nella regione Ahnizzo nel quinquennio 2012-2016 è pari a 10.369, il costo medio annuo si 

attesterebbe intorno n 518.450 euro, anche in considerazione che negli ultimi anni si registra un 

trend demografico in diminuzione. 

La ASR Abruzzo hu condotto uno studio comparativo su) costo per campione per lo SNE in 

spettrometria di masso: applicato in realtà regionali che hanno già avviato specifici programmi 

(Tabella 5). 

Tabclln S. Confronto fra Regioni sul costo per campione per lo SNE. 

Regione Atto normativo 
Q)sCo per 
~mplonc(€} Note 

Da intendersi come onuucomprensiva, 
Veneto DGR n. 1308 dcl 23 luglio 20136 55 incluso l'ammortamento delle 

allrczznlure e il pen;onale. 
l)elibet·azione del Direttore Generale La tariffa comprende la forniluru dei 

Toscana AOU Mcyer n. 127 del 22 dicembre 50 IVA esclusa cartoncini e il servizio tramite corriere 
2015 per il loro ritiro. 

Deliberazione del Direttore Generale 
Valle D' Aosla Azicn<ia USL Valle D"Aosta n. 111 J 46.20 

del 4 ottobre 2011 

Alla luce di quanto sopra, in considerazione che tali costi non includono spese di trasporto 

cxtraregionale, già previste ne11o screening obbligatorio nttualmente vigente ne11n Regione Abruzzo, 

appare congruo che il costo pro cnpile per spot ematico possa attestarsi! in rc]azione alle 

convenzioni delle AA.SS.LL. tra 45 euro e 50 euro. 

Alla copertura degJi oneri derivanti dnlla attuazione degli screening neonatali per ln diagnosi 
. . . . 

prm::occ tli patologie metaboliche ereditarie, si provvede con le rfsorse specifica1amcnl~·destinate e 

valulate, a decon-crc dal 2016. in 25. 715.000 curo ni sensi dell'art. 6 della L. 167 dcl l 9 agosto 

2016. ~~~\ 
(i.1 f;7· ~.-~ 
~ l •\ 
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L'ESENZIONE PER LEMALAITIE RARE 

Il nuovo elenco delle malattie rare che danno diritto nll'cscm:ione d<11ln partecipazione alla spesa sanitaria 

presenta una nuova slrulturazione e contiene un numero mnggiorc cli nuove malattie esenti. 

Come evidenziato nella DGR n. 521 del 26 settembre 2017, In malattia celiaca, la sindrome cli down, la 

sindrome di Klinefcltcr e le connettiviti indifferenziate sono lnmsilntc daWelenco delle ma1'1ttic rare allegato 

al D.M. n. 279/2001 nelJ'elenco delle malattie croniche e invalidanti. di cui agli allegali 8 e 8 bis dcl 

D.P.C.M. 12 ge1U1aio 2017 recepiti con la medesima D.G.R. n. 52112017. 

Inoltre, iJ D.P.C.M. 12 gennaio 2017 prevede il trnsferimemo di due malauie croniche e invalidanti 

(precedentemente incluse nell'elenco allegato al D.M. 329199) nell'elenco della malnttie rare di cui 

all'alle&rato 7 del O.P.C.M., owcro la sclerosi sistem.ica progressiva e la miastenia grave. 

Coerentemente alle prime indicazioni fomite dal Ministero della Salute con la nolCl prot. DGPROGS 

0035643·P _06/l 1/2017, i pazienti già in possesso delPattestato di esenzione per mnlauia cronicn e 

invalidante potrmmo continuare ad utilizzare tale attestato tino a quando le Aziende U.S.L. non 

provvederanno all'aggiornamento degli archivi, nonché alla sostituzione degli attestati, curando, al 

contempo. di minimh:zarc, per quanto possibile, il disagio per gli assistiti. 

Pertanto, il SSR è lcnuto ad indirizzare, ìn conformità a quanto sta bi I ilo nel prcscnlc documento tecnico, i 

cittadini interessati ad effclluarc il cambio di regime nssistenzinle (dn esenzione per malntLia cronica a 

esenzione per m'11nttin ram), presso il Presidio della Rete regionale delle malattie rare identificato dalla 

Regione Abrnzzo per la malattia o per il gruppo di malattie. 

In particolare, per quanto concerne la sindrome di K.awnsaki, si evidenzia che essa è stata esclusi\ daWelenco 

delle malattie rare e che la stessa non è slatn inserita tra le malattie croniche e invalidanti. Ne consegue che i 

pazienti affetti da tale Sindrome che presentino complicazioni Cilrdiachc o che presentino aneurismi 

coronnrici e periferici (soggetti inclusi nelle classi di rischio cardiovascolare III~ IV, e V) potranno usufruire 

dell'esenzione per ••affezioni dcl sistema circolatoiio'' (cod]ci OA02, OB02, OC02) prcvistH dall'elenco delle 

malattie croniche e invalidanti. 

Le Aziende U.S.L. regionali provvederanno aWaggiomame1110 degli archivi e a alla sostituzione degli 

attestnti, curnnclo di minimizzare per quanto possib11e il disagio per gli assistili, lino a quando nl 

Commissione Nazionnlc per l'nggiormuncnlo dci LEA e lCl promozione dell'appropriatezzn del SSN non 

valuterà la richiesta di ripristinare rinclusione della malattia nell'elenco. 

Analogamente, per quanto riguarda il favismo (deficit di glucosio-6-fosfoto dcidrogc;nasi) è stato escluso dal 

gruppo delle mnlaltie ereditadc (RDOO J O), in considerazione dcl fatto che lfl nu1l:llt ia non presenta k 

c~fratteristichc di graviLit e· invnlidicil prcscriuc de1lfo nonna e che, in ·genere le necessità assistcnzirili son0 

contingcnli perché associ<1tC n crisi emolitiche acute. Di conseguenza, i pazienti affetli d<l questa conciiziOJJC 

. . ~·"'\ 
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non potranno più usuth1ire cieli' esenzione. Le Aziende 

fornendo tulle le ~lclucìdazioni del caso. 

In tcnnini più gcncrnli, s.i sottolinen che In mnlnttic rnrc già presenti nell'elenco nllcgc1lo cll D.M. n. 279/2001 

e confermme dal D.P.C.M. 12 gennaio 2017 manlengono, m.:lla quasi totalità dci casi, lo stesso codice <Li 

esenzione. Quando la mnlauia è ricompresa in un nuovo brn1ppo~ i.:ssé1 mnnticnc comunque il vc<.:chio endice 

cx D.M. n. 2791200 I. il quale i: riportalo lrn pnrcnti;;si vicino nl nome dclk1 mulallia. 

In pochissimi casi (sindrome ài Rilcy Day, sindrome di Moebius, sindrome di Schinzcl-Gìedion~ sindrome di 

Reifenslein), il vecchio codice di esenzione è scomparso e In malattia deve assumere il nuovo codice del 

gruppo in cui t! stata ricompresa. fo questi casi, le t\ziendc UU.SS.LL. d<)vranno procedere 

ntraggiomamento degli archivi e Cllla sostituzione degli attestati di csenzion~ già rilasciati ai pazienti affetti, 

curnndo di minimizzare per qunmo possibile il disagio degli nssistitL Gli nssisLili che chiedcrnnno 

l'esenzione GX novo (nuove dir.gnosi) riccvcrnnno I ,attestato con il nuovo codice. 

Inoltre, è 11cc~s~ariu ~videnziare che il D.P.C.M. 12 gennaio 2017 prevede~ alLrcsì, il trnsferimento di quattro 

malattie dnl! 'elenco delle malattie rnrc n quello delle malmtie croniche e invalidanti (malattia celiaca, 

sindrnme di Down, sindrome di Klinefelter e connettiviti indìfferenziate)1 a decorrere daJJ'entrata in vigore 

dcl nuovo cienco di maiatlic rare. Gli assistiti affetti dn rnli mHlnltic, già riconosciuti esenti cd in possesso di 

un allestnto di esenzione per malnllia ram~ potranno continuare ad usu!Ì1lire dei benelìci già riconosciuti fino 

a quando le Aziende UU.SS.LL. non provvederanno all'aggiomamenlo degli archivi ed alla sostituzione 

degìt attestati, cu1<lndo di minimi:aare, per quanto possibile, il disagio per gli assistiti. Invece, i soggetti che 

chiedono l'esenzione cx novo, prcs<;:nle::rnnno apposita istanzr1 ncJ rispc.:llo della procedura dcscrittn dnl D.M. 

28 maggio i 999, n. 329 e riceveranno !'attestalo di esenzione per malattia cronica ed invalidante. Si tiene a 

precisare che t •esenzione concessa a siffatte quattro malauic lm durnla illimirnta. 

PER10DO TRANSITORIO 

Le procedure di riconoscimemo del diritto agli utenti devono essere gestite all'insegna della semplificazione 

cd in modo dn prevenire il più possibile disagi all'utenza e dn evitar(; ln inutile moltiplicazione degli accessi 

alle strutture sm1itaric=. 

La tempistica di cmrma in vigore delle varie disposizioni del DPCM e le abrogazioni previste nell 'a1ticolato 

compone.mo problemi di successione tra regimi crognlivi. 

In pm1icolare, nei casi in cui lra la data dell'impegnativa e quella dell'erogazione vi sia una modifica della 

disciplina {ad es. nel caso di impegnative recanti dala antecedente all'ent1·a1a in vigore dcl nuovo elenco 

malallie rnre di cui aH'tillcgnto 7 del D.P.C.ìvI. LEA), si disponci in confom1il~ all'orii;ntamenlo fino ad ora 

seguito dnl Ministero ddln Sc1lutc, che si applichi il n::gimt c:rogntivo vigente alla data ddla prescrizione. 

Pcrtanlo, le prestazioni 11011 più previslt:! in esenzione dai nuovi LEA (ad es. malattia rara ex DM 279/200 I, 

orn non ricomp~·esa nell'étllegato 7 D.P.~.M.). sanmno crognte il! esenzione se prcsclitte. con impegna Li va 

avente d.ala éll1leriore all 'enlrnla i1.1 vigore tielle disposizioni o degli allegali dcl DJ>('.Ivt. 

/1·· ~· .... ,_ '_, (";:. '· .· 
(. ff? . ~ :. ·:~. 
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n. 521 del 26 settembre 2017, che il suddello provveclimcnlo è stato fommlmentc notificato alle .A..~dcn<le 

UU.SS.LL. regionali, per i previsti adempimenti di compctcnw, in data 9 ottobre 20 I 7, e che, in ogni caso, 

gli adempimenti di cui alJa DGR 130 dd 30 marzo 2017 potrnnno essete r~tlizzati solo ali' esito dcl 

recepimento del presenle docmn~nlo lccnico, si forniscono le seguenti indicazioni specifiche relative ad 

eventuali en-ori di codifica dn parte dei medici prescrittori: le impegnative che, seppur recanti daca succcssiVit 

a!Pentrata in vigore delle disposizioni o degli allegati dcl DPCM. ripoitino l'indicazione dcl vecchio codice 

di esenzione devono essere accett~He cfogli erogatori, purc11é abbiano una data di prescrizione non successiva 

al 31.12.2017 e contemplino c01Tcttamente esclusivamcnlc le prestazioni previste dai nuovi LEA. 

Nel caso di prestazioni erogate presso Strntture sanitarie extrarcgionali, Oi;corre invece attenersi alle 

specifiche disposizioni delln Regione di appaitenenzo delle medesime Strutture. 
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ALLEGATO 2 

Modello ùi certificazione di diagnosi di Malattia RHnt ai fini dcl riconoscimento dcl Diritto 

all'Esenzione (eia trasmettere per via telematica al Registro Regionale) 

Rilasciata dal Pn:sidio <ll'lli1 H.clc ui sc~i <.h;ll'urt. 2, conm1:i 2. et.I ddl'an. 5, co111mi I. !. 3 e -l 1M DM n. 279 dcl I 8.D5.2<111 I: "lkgoln:ucnh• Ji 
istituzione Jclla Rete n:izionnk tielle M;ililltic Rare e cli c:ic:nr.iom: tlalfa pn11ccip;1:t.io111:: al n•!>i'' delle rcla1Ì\·c pn:s1:t/.i1ini sanit;11ic. :ii SL:n~i d\o'.ll'an . .5-. 
comma I. lcit1.-rJ b) tlcl DLgs '2? ;iprik 19911, n. 12•1"; e 1.kll'nn 52 dd DPCM 12.Ul.'.!ll 17 "Dclinbdonc e <1ggio11uuni:n10 d.:i li\'dli 1.-:sscnziali di 
aiisl$tc:nr.i. di cui uW~rticolo I. comma 7, Jd 1h:cr~to kgislu1ivo 30 dicembre I '}9'.!, u. 502". 

Ente: 

Data: -----------· Luogo: 

Si certifica che 

Cognome:-----------·------

Data e luogo di nascita 
--~~------------------~ 

Comune e indirizzo di residenzn 

È portatore della seguente patologia 

(descrivcru lu patologia come dporta101 nell'elenco di cui all'Allegato 7 del DPCM 12.01.2017} 

Contraddistinta dal codice di esenzione 

(riporlnn: il codice corrispondenle di cui ali' Allcg;1Lo 7 del DPCM 12.0l.2017) 

Timbro e firma dcl Medico Rcspons;1bilc 

del Presidio di° Rete 



SCllEDA DI VALUTAZIONE DEJ REQUISITI PER L'INSU:IUMENTO 
NELLA RETE l<EGIONALE Plm LE MALATTm RARE 

----- -------------·· -- --

NUMERO DJ CASI DELLA MALATTIA RAJ<A IN OGGETTO SEGUlTI DAL PJmsmw 

l. NumèrO comple~;sivo dei casi trnttnti nei 5 anni precedenti: ............. . 

2. Numr::rn di nuovi ca.si Lrnllati i~ci 12 mesi precedenti " quello della cnndic!ntur•·1: ............. . 

SF.nVIZI PRESENTI ALL'INTERNO DEL PRF.SIDTO 

3. Servizio per l'emergenza dedicatn n mnlnttic rnrc (es. rinlracciabilità/rcpcribililà) o 

Se SI, specificare: .............................................................................................................. . 

4. Servizio di consulcn?.a gcncLic~ 

5. Lé1borntorio di genetica medica o 

PERCORSO DIAGNOSTICO TERAPEUTICO ASSISTENZIALE 

6. Esisle un pcrconm diagnostico-terapeutico adottalo e formalizzato per la specifica condizione? O 

Se Si, allegare In documentazione in cui è fonnalizznto il percorso. 

7. ll presidio è in grndo di gnrnnlirc la presa in carico globale e muhidisciplirnirc dcl pt1zicnlc, che comprenda 
la fosc di accertmncnlo diagnostico, il follow-up e il trnttamenlo: 

o No 

O Si, nello sua interezza ili proprio interno 

o Si, pèt' mezzo di tnrn collabornzionc esterna o in Italia o all'estero 

I 11 qucsr'ult imo t:a:m! spcci ticarc i Pn .. "Sidi e l~e Unitéi Operativa/e di rifcri1rn.:1110 

f -~ ..... 
/ 

·,·.) ". . 
t·:; 
~-· 

r'.:i. \:_:,·; . 
. 

. . . . . . . ~ 
. i:· ..• ~· 



ATTIVITA' FORMATIVA NEGLI ULTIMI 5 ANNI 
(esclusivnmcntc nttincntc nlln nrnlallia/gruppo) 

8. Attività fonnativa orgnnizzatn dal Presidio (Se si, allegare documentar.ione a supporto) 

9. AttiviLà lè.mm1tiva org<mizznln dnl Referente (Se si: allegare documentazione él supporto) 

I O. Pc1rtecipazione del ReferenLc a convegni in qunlità di rclatore/moderalon; 

RELAZIONE CON ASSOCIAZIONI, PAZrnNTI E FAMILIAIU 

l l. Il Pr~sidio collabora con Associazioni di µazienti e/o familiari dcdicntc alla malattia? 

Se Si, indicare di seguito i riferimenti delln/e Associnzioncfi: 

12. 11 Presidio è dotato di un sito web istituzionale con spazio dedicato alle Malattie Rnrc? O 

RJCJmCA E PRODUZIONE SCIENTIFICA 
(esclush·mncntc attinente alln malnttia/gruppo) 

13. Pa11ecipazione a .. trini clinici" 

Se Si, indicare di seguito i/I numeri/o di registrazione dei/I trini su ClinicalTrials.gov o WHO ICTRP o, in 
assenza dei precedentit il numero di riferimento del Comitato Etico che lm approvalo il trial: 

14. Collabornzione a gmppi di lavoro, reti regionali, interregionali e inlcmazional i, progetti di ricerca 

Se Si, indicare di seguito la denorninazione dei progetti, le annualità e la fonte di lìnnnziamelllo: 

.................................................................. :··-···································:·········································:··················-·· .. ·· 

....................................................................... , ••••••••••••••• t ••••••••••••••••••••••••••••.••••••• :-·--····'"·•···························-······· 



RICHIESTA D1 AUTORlZZAZJONE ALLA FOR1'HTUHA DI FARMACI, INTEGRATORI, 
DISPOSITIVI PER MALA 1TIA HARA (cocl. cscuzionc ) 

(i:ompibrc un t111'>1hilo 1:r:r ogni fon11;u:11, i11ll:gratcm:, dispusilÌ\'ll) 

Al Direttore del Servizio Fnnnacia 
ASL 

___ QuaJifan ______ _ Il sottoscritto ---------
Un i tit Operativa __________ _ CDC 
Email Telefono --------

Richiede per il paziente 

Cognome e Nome ______________ _ Data di nascila __ / __ ; __ 

Codice fiscale 
-------~ 

____ AsJ di appartenenza_ 

Patologia _______________ Codice esenzione-----------

FARMACI O SI ONO 

Se SL compilare la sezione seguente: 

Principio attivo Forma farmnccutica 
~---~----- -------~---

Dosaggio richiesto (giornaliero~ per ciclo di trnltumento, per singolo trntlamcnlo): 

O Giornaliero 
O Per ciclo tratlmncnto 
O Per singolo lrnttamcnto __ .... ____ _ 

Durata dcl tratlamcnw 
--------~---- ----- D Inizio lc.:rnpia o Prosegui mr.:nll) tempia 

Per la seguente indicazione terapeutica ________ _ 

Da som1Ì1inistrarc in regime cii Cl ticnvcro ordinario O day hnspital rJ ambulatorio LJ domicilio 

/'A_,. ................... . 
/ .. \ ... ~. .. . 

f:'F . . ;. " ·:~ 
'· .L ··• • 1;·- -. ,·_ .. - ........ , 

V , .. 
,, :J, 

.• ·~·. :·.', ·=-~ ·;~_ .. 



Il Responsabile dell'Unità Operativa dichiara sotto la propria responsabilità: 

O che i] Fannaco è __ /non è____ 1icomprcso nell'elenco di c\ii nl comma 4 dell'art. I ddlu 

L.648/1996; 

O che vi è asscnzn di valida alternativa terapeutica (vn esplicitata l'assenza di valida alternativn 

terapeutica e va ripo1ialo il bcnc.:flcio atteso in tennini clinicamente rilevanti. Eventuale 
relazione su esito del trattamento di eventuali pazienti analoghi per i quali sia stato già 
autorizzato l'uso); 

O che l'impiego è conforme a pubblicazioni scientifiche accreditate in campo intcmnzionale e 

disponibilità di dati di sperimentazioni cliniche di fase seconda, idonei a formulare un parere 
favorevole sull'efficacia e la tollcrabilitù de) medicinale richiesto; 

O che non è stnto possibile l'accesso al farrnaco gratuitamente ai sensi del D.M. 08/05/1003 '·uso 

compassionevole11
; 

O che si allega consenso informato del p<lzicntc ovvero dell'esercente la patria potestà in caso di 
minore o del tutore in caso di paziente interdetto o inabilitato. 

Il Responsabile di Unità Operativa si impegna, inoltre, a fornire una relazione suJl'andamento 

clinico del caso al Servizio Farmacia ad un mese da! trattamento e ad intel"\''1lli rcgo1mi, a seconda 
del tipo di malattia e trattamento, con cndcnza almeno semestrale. 

Evidenze cliniche riscontrate da~i studi presentati -- --
Referenza~ Studio clinico~ Fase Numero pazienti trattati Risultati 

--

L_ 

Galenico nrngistralc O SI O NO 

Se SI. compilare la sezione sce.ucnte: 

Il Responsnbile dell'Unità Operativa dichiara sotto la propria responsabilità che: 

O Il Gnlenico magistrale è indispensabile ~ insostituibile e che, in assenza, il pHzicntc è a rischio di 

aggravamento della patologia. 

INTEGRA TOlU O SI O NO 

Se Sl, compilare la sezione seguente~ 

i 

I 
I 



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

C Giomaliero ---------
0 Per cido trattamento ---
] Per singolo trattamento ________ _ 

Durata del tratrnmcnlo 
---------~ 

o Inizio terapia o Proseguimento tempia 

Per la seguente indicazione ternpeutic:a_ -·· 

Il Responsabile dcli' Unità Operativa clichiarn sono Ja propria responsabilità che: 

O L'integratore è inserito nel Rcgislro Nazionale integratori, ai sensi dell'art. 10 del D. Lgs 21 

maggio 2004, n. 169~ 

C L' integrnton; è indispensabile e insostituibile e che, in assenza, il pnzicntt: è a rischio di 

aggravamento della patologia. 

DISPOSITIVI O SI C NO 

Se SI. comoilare la sezione seguente: 

Dcnomi1rnzionc -------------------------­
Codice CND 

Durata dcl trattamento o Inizio terapia D Prose,guimento tempia 

Per la seguente indicazione terapeutica ____________________ _ 

Ii Responsabile dell'Unih~ Opcrntivn dichiara sotto la propria responsabilità che: 

O li Dispositivo è inserito nel!' Elenco dci Dispositivi Medici ciel MinisLero della Salute~ 

n ll Dispositivo è indispensabile e insostituibile e che1 in assen7.a1 il paziente è n rischio di 
aggravamento deJJa patologia . 

..... li_·--···--·-------·-

R:esponsabile del l'Uni là ·Opcrntiv'i 



'PARTE RISERVATA AL DIRETTORE DI FARMACIA 

I. Si riscont~·a assenza di alternative terapeutiche? 

SI 

NO Specificare 

Solo per l ,uso off-label, specificare se: 

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

I SI Alkgarc eventuali studi a supporto di tale uso off .. tabel 
!---~---+--~~------~----
! NO Spcci ficare 

3. Eventuali note/conclusioni 

-----------·---------------------------

___ :li _______ _ 

li Direttore di Fam1acia 

(timbro e finna} 

-·-... ... 
··, '~ 



Dichhu·a7.ionc cli nvvcnutH informnth·a per J'csccu1.ionc dclJo Screening Neonatale E.steso per 
le nrnb1ttic mchtholichc ereditarie. 
(Cnrlil intestata del Punto Nascita) 

Lo screi.=ning neonatale rappresenta un 'imporrnnlc strumento di prevenzione, grmuito ed obbligatorio. La 
diagnosi precoce delle malallit! metaboliche ereditarie è mollo importante. perché consente di iniziare 
tempestivamènle tempie e diete specilìche, prima che possano caus<1rc dmmi all'organismo dcl neonato 
nff ctto. Lo screening neonatale este.:;o viene eff cttuato attrnverso il prelievo di poche gocce di sangue 

ollenute dal tallone <lei bmnbino durante la degenza nel punln nuscirn trn le 48 e le 72 ore, procedura gicì 
uli!iz~ntn per lo screening obbligatorio. In cnso di risultnlo .. dubbio", sarde contnl!ali e il test verrà ripetulo 

su un nuovo t;ampionc di sangue. 

Il solloscriuo .................................................................................................................... . 

nato n .............................................................................. il ...................................... . 

residente a ....................................... in via ..................................... lei .......................... . 

Ln sottoscritta ........................................................................................................... . 

nata a .............................................................................. il ................................... . 

residente a ........................................ .in via ................................. tel. ............. . 

genitori/lui ore legale(1..~nnccllnrc In voce che non i111eressa) del minore.: ............................................. . 

nato/a a ................................................................ il .................................................. . 

debitamente infonnati da ..................................................... sulle caraucristiche delle malattie che 
verranno analizzate (frequenza. gnwilci. sequele), sui benefici e rischi dello screening neonntaie steso. 

consapevoli che la suddetta indagine rnpprcsenll~ solo un 'analisi preliminare a ulteliori ed eventuali 
approfondimenti diagnostici. 

DICHlARANO 

O di aver ricevuto il materiale infonnntivo sullo screening neonatale meLnbolico èstcso, di averlo letto e 

compreso e di aver avuto la possibilità di chinrin.: con il medico lutti gli eventuali dubbi in proposito; 

D di essere stato/n!i i11furrm110/a/i in 1m111ìcn1 chiara. complcia e comprensibile dal dott. 

in relazione alle cnratteristiche deJle mainttic che vcmmno 
analizzate, Hi bc.:ncfici e rischi dcJll1 screening neonatale esteso e alle modalitfì di atl\mzionc; 

O di .;s~erc consapcvolefi che la suddclla ind;igine 11011 riveste un molo ùié1g111)stieo, mH rappresenta 

solo un'nnalisi preliminare, la cui posi1ivi1ù non significa malallìa. m~ implica l;i nc~èssilù di ulteriori 
approlè..mdi1m:n1 i ding.nosl ici; 

.... 
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di essere stati informato/a/i che in alcune situazioni particolari (prematurità o pàrticohé:i~5ttamenti) 
può essere necessario eseguire un secondo esame di screening; 

O di i1ver ricevuto l'informativa relativa nl trattamento dci dnti pc1·sonali ex art. l 3 D.lgs. 196/2003 

(''Codice in materin di protezione dei dati personnli''); 

D di essere consapevole/i che in caso di positivitù dcl test venò/verremo contattati telefonicamente e 

pertanto ci impegniamo a comunicare al Punto nascita il cambiamento dci recapiti che eventualmente 

dovesse avvenire nei giorni immediatamente successivi al prelievo. 

O volere 

D non volere 

IHCHJARANO~ inoltre cli: 

donare in fom1u anonima il materiale biologico residuo, trascorsi 2 anni dal prelievo, per eventuali studi 

scientifici nelrambito delle malattie metaboliche el'editaric. 

Luogo e data ....................... . 

Firma peldrc del minore .................................... Finnn 1m1dre del minore ................................ . 

Firnw tutore leg<1lc .......................................... Finna e timbro del Medico ............................. .. 



ALLEGAT0-5 bis 

INFORMATIVA scnEENING NEONATALE ESTESO 

Lo screening 11eo11a1ale rapprcscnlfl un'importante strumento cli prevenzione: gratuito cc.I obbligatorio. Nei 
primi giorni cli vita, l'analisi di nlcunc gocce di !iHngue del nenllato pllÒ indiri:;-..zarc al sospelto di rare 
paLologie metaboliche in fase ancora asintomaticn. J\ccertamenti mirati nei m.:nnati positivi consentono 
l'eventuale conferma dcl sospeuo. L'ulili7.zo di diete speciali e di fannaci specifici consente la prevenzione 

efficace di molte ddlc probìematichc cliniche dovute alle malé1Llie metaboliche sottoposte n screening 

nconatnle. n~1 diversi anni, tutti i :wti in Abrm~7.o sono solloposti él sc;·ecning neonatale obbligatorio per 
fonilchetonuria, ipotiroidismo congenito e fibrosi cistic~1. Oggi, con l'nvvcnto di nuove smunentazioni 

diagnostiche, è slalo possibile un ulteriore ampliamento dcl pannello di screening neonatale con l'inclusione 
di oltre 40 palologie. Tnlc nmpliamcnto è stalo denominato "Scn::cning Neonatale Esteso" e rappresenta 
un'opportunìtù prcvenliYa di grande rilievo rivoflc1 a tuttj i neonati. 

COSA SONO LE .MA LATTI E METABOLICHE'! 
Sono m<ilattie genetiche eredita:·it! rare, causate dall'alterato funzion;imcnto di una delle tnnte vie 
indispensnbili per metaboliz7.~lrc zuccheri, protc;ìnc o grassi, rendendoli utilizzabili dal nostro organismo. 
Questi prncessi sono indispensabili per crcnre l'energia necessnria al f"unzionnmento delle cellule e g~rnntire 
la crescita del! 'organismo. Se alterali, come si vciifica in queste malattie. possono cnusan:: la mancata 
produzione di sostanze importmlli pel' )1.) sviluppo oppure determinare I 'accmmtlo di '1 lcuni composti con 
effetti tossici .sulle cellule. Le cons.:guenzc, nella nmggior parte dci casi non adcguatmnemc trattali, sono 
gravi con danni a carico di vari organi cd apparati (sist1.:ma nervoso centrale! fegato, reni, cuore, cute), 
disabilità e in «lcuni cnsi anche la morte improvvis~ ("morte in culla"). l sintomi possono ma11ift:~rnrsi in 
formn aculél nelle prime fasi di vie~. o comparire negli mmi successivi, cccezionalmcntc anche in età adulta. 

QUALI MALATTIE VENGONO SOTTOPOSTE A SCREENING NEONATALE MICTABOLTCO 

ESTESO? 
Le nmlnllie metaboliche sottoposte :-i screening neonatale esteso sono cstrernarncntc eterogenee si<I da uu 

punto di vista biologico che clinico. Sono classifiche in quattro gmppi: 

Difetti congeniti del metabolismo e del trasporto degli aminoacidi; 

Difetti congenili ciel metabolismo elci ciclo dell'urea e iperammoniemie ereditarie; 

Difetti congeniti de! metabolismo e del trnsp0110 dei carboidrati, escluso diabete mellito; 

Difclli cc..mgcniti del mclabolìsmo delle lipoproteine. 

COME SI FA LO SCREENING? 

L ~esame viene eseguito tra le 48 e le 72 ore dalla nascila, su poche gocce di sangue ottenute da una piccola 

puntura sul tallone del neonato. Con le goc.:c.:c di sangue prelevate :\Ì imbibisce uno speciale cartoncino 
assorbente che verrà inviato, :iitravcrso un sislcmci organiz7.atn di trnsporlo, al Laboratorio di screening 
neonatale. Il cartoncino con k gocc<-= di sangue è provvisto di coclicc identificalivo che g;H"antisce In 
trncciabilicà. Nd Lnbornlorio ccntrnlizza10. dove confluiscono i campioni prelevali in tulli i Punli nnscit'1 
della regione Ahrnzzo, si effettuano le analisi con la tecnicn dclln lo11de1n mass spettrnmctri~1 o allre 

metodiche aggiornéltc e validale in bnsc alla 11unv1:; evidenze :>cicntilìche. 

PROTOCOLLI PARTICQLARI 

!n caso nati prcl<.::rmine, 11nti con br1~so peso alla nascita, 111.::rnmli cht'. effcllllilllO Jetennin;ite lrnlln111enti (es. 

trm;fusinni o alimcntaziòne per via parcnlèrale) ò neonati dimessi prima delle 48 ore cri vita. è pr~vistil In 

ripetizione del ti.;st. ~ .. -.(-,,· : 
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QtJAL l~ IL SIGNIFICATO DEL RISULTATO i>EL TEST'! · 
Il lest di screening non ha un significnto diagnostico: se il risultnto è negativo esso permette di escludere. con 
ragionevole certezza, le patologie esamim1te; se positivo non signifìcn che il n~onalo è malnto. ma indica 
solo un sospetto di malattia. In questo cnso sarà fondamentale eseguire subito ulteriori esami per confcrn1nrc 
o escludere il sospetto cli patologia. 

A CHI vmNE COMUNICATO IL RISULTATO'! 
Tutti i risultati del Lesl vengono comunicati dal Laboratorio centralizzato al Punto nascita. In caso di risultali 
negativi, ossia se non si riscontrano valori anonnnli, non verrà dnta alcunn comunicazione alla farniglia. Se 
invece i LèSl di ~creening r.isullano alterati. vetTete contattnti telefonicm11ente da operatori dcl PunlO· nascita 

per concordare l'esecuzione di alcune analisi necessarie per confermare oppure per escludere la malauia. In 
alcune situazioni potrebbe essere richiesto un controllo clinico immediato del bambino. 111 caso di cmnbio dci 
recapiti nei giorni immediatamente successivi al prelievo. siete pertanlo in\'itnti a comunicarlo :il Pumo 
nascita. È impo11ante sapere che il richiCtmo per la ripetizione del test non signifìcH che il bambino sia affollo 
dalla malattia, ma che sono necessari ulteriori controlli. 

CONSERVAZI01\1E DJt:L CARTONCINO 
La conservazione dei cartoncini ha due principali finalità: 

• Confcnna diagnostica: la conservazione dei cartoncini consente di effettuare test di approfondimento 
biochimico per In conferma diagnostica delle p(ltologic oggetto ài screening, e per nccessitn di 
ampliamento diagnostico per esigenze assistenziali sopravvenute; 

o Aspetti medico-legali: la conservazione dei cartoncini consente nnche di effettuare test analitici in 
risposta n richieste specifiche di carattere medico-legale. 

Il cartoncino viene conservato per 2 anni presso il Laboratorio centralizzato che effettua i test per un11 
maggior tutela del vostro neonato. Dopo i 2 nnni potrete domuc il cartoncino, previa vostra nutorizwzione 
scritta, per contribuire. in fornm anonima. ad aumentare le conoscenze in questo campo attr~verso la ricerca 

scientifica. 

TRAITAMENTO DEI DATI PERSONALI 
I dati personali e familiari del vostro bambino, rnccolti in fase di screening presso ciascun Punto nascila della 

regione Abruzzo, saranno trattati per le finalità dello screening e sono indispensabili per l'esecuzione del 
test. I dati personali e i risultati del test vengono conservati in formato elettronico presso il Laboralorio 
centralizzato ncll ·osservanza delle normative vigenti ìn tema di tuteln dci dati personali. I dati in questione, 
in forma non anonima e non aggreg"tn, non verranno utili7.znti per allri scopil né lrasmessi ~1 soggetti dìvcrsi 
da quelli coinvolti nel programma di screening. Per il trattamento dei ànti personali in generale, si fn 
riferimento all'Informativa al pubblico cx art. 13 D.lgs. 196/2003 e s.m.i .. ("Codice in materia di protezione 

dei dati personali") dcl Punto nascita. 



I.a presente copia è eon~e all'o~nale 
e si compone di fogli .a::t. .. e di .... t..?.;.. 
fatt!ate ciascuna vidimata da appoilto 

(C: . .::;·:.;; 

ra aRegione Abf'U!Zo 

Ulae llWelfaren 



DIREZIONE SANITARIA AZIENDALE 

Spesa anno ______ € ___________ Sottoconto __ _ 

Spesa anno ______ € _ _ _ _ _ _ _ _ _ _ _ Sottoconto __ _ 

Spesa anno ______ € ___________ Sottoconto __ _ 

Spesa anno ______ € _ _ _ _ _ _ _ _ _ _ _ Sottoconto __ _ 

Spesa anno ______ € _ _ _ _ _ _ _ _ _ _ _ Sottoconto __ _ 

Spesa anno ______ € _ _ _ _ _ _ _ _ _ _ _ Sottoconto __ _ 

Fonte di Finanziamento ____________ _ 

Referente U.O.C. proponente ____________ _ 

Utilizzo prenotazione: O 
s 
Data: ____________ _ 

Il Dirigente 

U.O.C. Programmazione e Gestione 
Attività Economiche e Finanziarie 

Prenotazione n. __________ _ 

Prenotazione n. __________ _ 

Prenotazione n. __________ _ 

Prenotazione n. __________ _ 

Prenotazione n. -----------

Prenotazione n. __________ _ 

Del. Max. n°/ del _________ _ 

~ttore: ____________ _ 

Data: ____________ _ 

Il Contabile 
Dirigente 
( _____ ) 
( ____ ) 

Il 



Della suestesa deliberazione viene iniziata la pubblicazione 

il giorno 1 5 FEB. 2018 con prot. n. 

541-/il all'Albo informatico della ASL per 

rimanervi 15 giorni consecutivi ai sensi della L. n. 267 /2000 

La suestesa deliberazione diverrà esecutiva a far 

data dal quindicesimo giorno successivo alla 

pubblicazione. 

La suestesa deliberazione è stata dichiarata 

ediatamente eseguibile11 

La trasmissione al Collegio Sindacale è assolta diante pubblicazione sull'Albo Aziendale. 

Per l'esecuzione (E) owero per opportuna conoscenza (C) trasmessa a: 

Coordinamenti/Dipartimenti e Distretti Unità Operative Staff 

Coordinamento di Staff 
DE 

Acquisizione Beni e Servizi 
DE 

UOC Affari Generali 
DE 

DC DC DC 

Dipartimento Amministrativo 
DE Attività Tecniche e Gestione del DE 

UOC Controllo di gestione 
DE 

DC Patrimonio DC DC 

Dipartimento Fisico Tecnico Informatico 
DE 

Gestione del Personale 
DE UOC Formazione Aggiornamento e DE 

DC DC Qualità DC 

Coordinamento Responsabili dei DE Programmazione e Gestione DE 
UOC Medicina Legale 

DE 
PP.00. DC Economico Finanziaria DC DC 

Coordinamento Assistenza Sanitaria DE 
Sistemi Informativi Aziendali 

DE 
UOSD Ufficio Relazioni con il Pubblico 

DE 
Territoriale DC DC DC 

Dipartimento Emergenza e DE 
Direzione Amm.va PP.00. 

DE UOSD Servizio Prevenzione e DE 
Accettazione DC DC Protezione Aziendale DC 

Dipartimento Cardio-Vascolare 
DE Direzione Presidio Ospedaliero di DE 

UOSD Liste di attesa e CUP 
DE 

DC Teramo DC DC 

Dipartimento Discipline Mediche 
DE Direzione Presidio Ospedaliero di DE 

altre Funzioni di Staff 
DC Atri DC 

Dipartimento Discipline Chirurgiche 
DE Direzione Presidio Ospedaliero di DE 

Gestione del Rischio 
DE 

DC Giulianova DC DC 

Dipartimento dei Servizi 
DE Direzione Presidio Ospedaliero di DE 

Relazioni Sindacali 
DE 

DC Sant'Omero DC DC 

Dipartimento Tecnologie Pesanti 
DE 

Servizio Farmaceutico territoriale 
DE 

Ufficio Infermieristico 
DE 

DC DC DC 

Dipartimento di Salute Mentale 
DE Farmacia Ospedaliera di DE 

Organismo indipendente di valutazione 
DE 

DC DC DC 

Dipartimento di Prevenzione 
DE LI.O.di DE 

Ufficio Procedimenti Disciplinari 
DE 

DC DC oc 

Dipartimento Materno-Infantile 
DE DE 

Comitato Unico di Garanzia 
DE 

DC DC DC 

Distretto di DE DE DE 
DC DC DC 


