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_ REGIONE ABRUZZO
AZIENDA UNITA SANITARIA LOCALE TERAMO

Circ.ne Ragusa 1, 64100 Teramo
C.F. 00115590671

Direttore Generale: Awv. Roberto Fagnano

IL DIRETTORE SANITARIO AZIENDALE D.ssa Maria Mattucci

PREMESSO che:

il Decreto Ministeriale n. 279 del 18 maggio 2001 ha regolamentato I’istituzione della Rete
Nazionale delle Malattiec Rare e I’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:

I 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;

Il D.P.C.M. 12 Gennaio 2017, recante la “Definizione e aggiornamento dei livelli essenziali di
assistenza, di cui all’art. 1, comma 7, del decreto legislativo 30 dicembre 1992, n. 5027;

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 Welfare- 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, nonch€ gli orari di attivita e modalita 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, 1’autorizzazione all’esenzione alla partecipazione,
P’informativa sulla privacy e I’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 I’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, altresi, 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, €, 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 Amministrativo ha espresso formalmente parere favorevole

DELIBERA

- di approvare e far propria la proposta di cui trattasi che qui si intende integralmente riportata;

/< SANiy IL DIRETTORE GENERALE
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Prol. nr. 0008723/18 del 25/01/2018

GIUNTA REGIONALE D’ ABRUZZO

DIPARTIMENTO PER LA SALUTE E IL WELFARE
SERVIZI0 PROGRAMMAZIONE SOCIO-SANITARIA - DPF009
UFFICIO GARANZIA LIVELLI ESSENZIALI DI ASSISTENZA

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

Pescara, li 23 gennaio 2018

AlP’Agenzia Sanitaria Regionale
ASR Abruzzo

ISTRUTTORIA: _____ Eﬂ: }A-_i Al Servizio Prevenzione e Tutela sanitaria - DPF010
XD.G. TD.s. UD.A.

; Ai Direttori Generali Aziende UU.SS.LLL.
JJPersonate |QU.R.P !

)Ragioneria | CYAUivita Tecnich: LORO SEDI
) Affari Generali | T Provveditoraic

Uff. Legale Economate |
QFormaz.fQualitz | Q1Dip. Ass. Tesiiion.} e p.c. All’ Assessore alla Programmazione sanitaria

" % y !
CJUM. infermietst. {3 : Al Dipartimento Salute e Welfare DPF

Q0ip. Prevenzione |- —ce e ' SEDE
2 Sistemi Informat, | Qoo

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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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 1’organizzazione delle attivita di diagnosi precoce
delle malattie metaboliche ereditarie (c.d. screening neonatale esteso) di cui al D.M. 13
ottobre 2016 all’uopo individuando, tra I’altro, le strutture coinvolte ed il relativo percorso
assistenziale.

Si ritiene opportuno evidenziare, infine, quanto stabilito nel provvedimento in oggetto,
relativamente alla necessita che le Direzioni Aziendali in indirizzo curino la pit 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 notiziarme i Componenti presso le Aziende Sanitarie Locali.

Cordiali saluti.

Il Dirigente del Servizio
Dott. Germano De Sanctis
(firmato digitalmente)

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

Via Conte di Ruvo n. 74 — 65127 Pescara (PE)
Tel.: 085/7671 — Pec: dpf009@per-.regione.abruzzo.it
Sito internet: www.region.abruzzo.it
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Direzione Generale

L R
Oggetto: Aggiornamento lavori U.0.S.D. Medicina Nucleare - Procedure di Acquisizione PET -
Inizio: mercoledi 07/02/2018 10:30

Fine: mercoledi 07/02/2018 12:30

Ricorrenza: (nessuna)

Stato riunione: Organizzatore riunione

Organizzatore: Direzione Generale

Partecipanti necessari: Foglia Corrado; Breda Roberto; D'Ambrosio Vittorio; Lori Domenico; D'Ugo Carlo;

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



 Valerii Tatiana

-

Da: dpf009@pec.regione.abruzzo.it

Inviato: mercoledi 24 gennaio 2018 11:49

A: aslteramo@raccomandata.eu

Oggetto: Nota prot. RA/0017881/18 del 23/01/2018: DGR n. 808 del 22 dicembre 2017
Allegati: {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 provvedimento 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
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GIUNTA REGIONALE
Seduta del 22 DIC. 2017 DeliberazioneN. & (J &

Lanno il giorno ~ del mese di 22 DIC. 2017 negli uffici della

Regione Abruzzo, si ¢ riunita la Giunta Regionale presieduta dal Sig. Presidente
Doti. Luciano D'ALFONSO

con [’intervento dei componenti:

p A
1. LOLLI Giovanni o =
2. DIMATTEO Donato o o
3. GEROSOLIMO Andrea . K
4. PAOLUCCI Silvio x 9
5. PEPE Dino X a
6. SCLOCCO Marinella o H

Svolge le funzioni di Segretario Daniela Va.cuza
OGGETTO

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

LA GIUNTA REGIONALE

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

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



VISTO il D. Lgs. 29 aprile 1998, n. 124, avente ad oggetto la “Ridefinizione del sistema di partecipazione «
costo delle prestazioni sanitarie e del regime delle esenzioni, a norma dell’art. 59, comma 50, della Legge 2
dicembre 1997, n. 449",

Qg%

VISTO il D.M. 18 maggio 2001, n. 279, aventc ad oggetto il “Regolamento di istituzione della rete nazional
delle malattie rare e di esenzione dalla partecipuzione al costo delle relative prestazioni sanitarie, ai sens
dell'art. 5, comma 1, lett. b), del decreto legislativo 29 aprile 1998, n. 1247,

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

DATO ATTO CHE:

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

ai sensi dell’art. 6, comma 1, D.M. 18 maggio 2001, n. 279, I'assistito riconosciuto esente ha diritto alls
prestazioni di assistenza sanitaria, prescritte con le modalita previste dalla vigente normativa, incluse ne
livelli essenziali di assistenza, efficaci ed appropriate per il trattamento ed il monitoraggio della malatti:
dalla quale & affetto e per la prevenzione degli ulteriori aggravamenti;
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)Y / / VISTO il D.P.C.M. 29 novembre 2001, avente ad oggetto la “Definizione dei livelli essenziali di assistenza™

VISTO il D.P.C.M. 12 gennaio 2017 recante la “Definizione e aggiornamento dei livelli essenziali d
assistenza, di cui all'articolo 1, comma 7, del decreto legislativo 30 dicembre 1992, n. 502", pubblicato sull:
Gazzetta Ufficiale n. 65 del 18 marzo 2017 - Suppl. Ordinario n. 15 ed entrato in vigore il 19 marzo 2017;

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

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

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

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

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

VISTA la D.G.R. 26 settembre 2017, n. 521 “Decreto del Presidente del Consiglio dei Ministri 12 gennaic

2017 recante Definizione e aggiornamento dei livelli essenziali di assistenza, di cui all'articolo 1, comma 7, dei
decreto legislativo 30 dicembre 1992, n. 502. Approvazione delle prime disposizioni attuative™;

DATO ATTO che la suddetta D.G.R. 26 settembre 2017, n. 521, nell’approvare le prime disposizioni attuative

‘del D.P.C.M. LEA 12 gennaio 2017, ha disposto in particolare, per quanto riguarda la materia delle Malattie
rare, tra |’altro quanto segue:




= il recepimento dell’Allegato 7 al D.P.C.M. 12 gennaio 2017, quale “Allegato A” parte integrante e
sostanziale della medesima D.G.R. n. 521/2017, contenente I'elenco delle malattie rare per le quali i pazienti
hanno diritto all’esenzione ai sensi ¢ per gli effetti dell’art. 52 del D.P.C.M. LEA;

* la procedura necessaria per addivenire alla definizione della nuova rete regionale, che, in aderenza a quanto
" risultante dal verbale di riunione convocata dal Direttore dell’ Agenzia Sanitaria chlona!e dell’ Abruzzo, e
tenutasi in data 12 settembre 2017 (cfr., “Allegato G” alla medesima D.G.R. n. 521/2017), ha previsto:

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

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

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

= la vigenza della rete regionale delle malattie rare gid in essere. nelle more dell’entrata in vigore del
provvedimento giuntale di adeguamento sopradetto;

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

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

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

I. RETE REGIONALE DELLE MALATTIE RARE DELLA REGIONE ABRUZZO

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

Rare (dell’Istituto Superiore di Sanitd) e con i registri di altre regioni, in ottemperanza a quanto previsto
dal PNMR 2013-2016;

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

» informa le Associazioni dei malati e dei loro familiari in ordine alle Malattxe Rare ed alla accessibilita
delle cure;

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

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

- Il Centro di Coordinamento regionale:

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

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

esista gia documentazione e/o certificazione proveniente da altro Presidio della Rete Nazionale, valida
la diagnosi rilasciando, ove necessario, idonea certificazione;




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

&%) - 1 Presidi della Rete regionale: | _
< assicurano le prestazioni finalizzate alla diagnosi, sia al paziente che ai suoi familiari (in caso di malattic
creditarie o a caratterizzazione familiare) e al follow up;

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

> formulano la conferma diagnostica;

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

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

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

diffondono con disposizione Circolare la modulistica e i criteri di certificazione ¢ di esenzione (cfr., ir
particolare, allegati ed appendice al Documento Teenico);

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

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

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

- I Medici di Medicina Generale e i Pediatri di Libera Scelta:
» formulano il sospetto diagnostico;

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

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

2. REGISTRO REGIONALE DELLE MALATTIE RARE

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

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




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

Come ¢ noto, presso I’Agenzia Sanitaria Regionale dell’ Abruzzo risulta gia attivo il Registro Tumori
Regionale (cfr., D.C.A. 18 dicembre 2014, n. 163 “Istituzione del registro tumori regionale™). |.a suddetta
circostanza pone, quindi, 1’Agenzia Sanitaria Regionale dell’Abruzzo - quale struttura tecnica del
Dipartimento per la Salute e il Welfare, gia in possesso delle previste infrastrutture informatiche-, nelle
migliori condizioni di utilizzo del necessario expertise specialistico, informatico, epidemiologico e
statistico, finalizzato alla gestione dei dati e delle informazioni, nel rispetto della vigente normativa anche
in materia di riservalezza dei dati sensibili, da utilizzare anche in via sinergica rclativamente, ad esempio,
ai tumori rari.

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

I1 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.GG.R. 26 settembre
2017, n. 521 -, specificando Presidi ¢ Unita Operative, distinti per Azienda Sanitaria Locale di afferenza e
per gruppi di patologia rara oggetto di presa in carico.

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

La prima valutazione secondo i menzionati requisiti verra effettuata ad un anno dalla pubblicazione sul
B.U.R.A.T. del presente provvedimento.

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

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

4. PERCORSO DIAGNOSTICO ASSISTENZIALE

Il percorso diagnostico - assistenziale previsto nell’ambito della Rete regionale delle Malattie Rare-si pone
in conformita alle indicazioni del PNMR 2013-2016 (Accordo Rep. Atti n. 140/CSR del 16 ottobre 2014),
sezione 2.4. In tal senso, il Documento stabilisce che il sanitario del SSN, che abbia un sospetto diagnostico
di malattia rara di cui all’Allegato 7 del D.P.C.M. 12 gennaio 2017, procede all’invio del paziente presso
uno dei Presidi della Rete identificati dalla Regione per la specifica malattia o per il gruppo di malattie rare
al quale lo stesso sanitario ritiene appartenga la patologia sospettata.

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 1’ Istituto Superiore di Sanita.

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




.

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

FARMACI, INTEGRATORI, DIETOTERAPICI E DISPOSITIVI MEDICI

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

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

. SCREENING NEONATALE ESTESO (DIAGNOSI PRECOCE DI MALATTIE METABOLICHE

EREDITARIE)

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

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

Conil D.C.A. 18 dicembre 2015, n. 119, ad oggetto “Attivazione programma regionale screening neonatale
fibrosi cistica - L. 23 dicembre 1993, n. 548 e L.R. del 16.09.1997, n. 102.” al medesimo Laboratorio, iv
individuato quale “Centro Unico di Riferimento” di rilievo regionale, ¢ stato affidato altresi lo screening
della fibrosi cistica, in attuazione della relativa normativa di riferimento.

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

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

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

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

+ il Centro Clinico per le malattie metaboliche ereditarie oggetto di screening viene individuato pressc
I’U.O.C. di Pediatria del P.O. “Santo Spirito” di Pescara, struttura ricompresa tra i Presidi della nuovz
Rete regionale deputati alla presa in carico delle malattie del metabolismo (Gruppo 4 dell’ Allegato 7 al
D.P.C.M. LEA 12 gennaio 2017, cfr. Allegato 1 al Documento Tecnico di rimodulazione della Rete
regionale).




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

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

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

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

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

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

VISTO il Decreto del Commissario ad Acta 10 dicembre 2015, n. 119 ad oggetto “Attivazione programma
regionale screening neonatale fibrosi cistica - L. 23 dicembre 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’Universita “G. D’ Annunzio” di Chieti-Pescara &
qualificato come “Centro Unico di Riferimento™ di rilievo regionale per le attivita di screening neonatale
obbligatorio ai sensi della vigente normativa, e che in tale ruolo riceve dal luglio dell’anno 1994 i campioni di
sangue di tutti i neonati della Regione Abruzzo per I’esecuzione di esami diagnostici di screening
dell’ipotiroidismo congenito e della fenilchetonuria;

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

EVIDENZIATO che il Documento Tecnico comprende, oltre al predetto Allegato 1 di rimodulazione della
Rete regionale delle Malattie Rare, ulteriore documentazione inerente modulistica di:
» Modello di certificazione di diagnosi di Malattia Rara ai fini del riconoscimento del diritto all ‘esenzione
(cfr., Allegato 2 al Documento Tecnico);
» Scheda di valutazione dei requisiti per l'inserimento nella rete regionale per le 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 informativa per [’esecuzione dello Screening Neonatale Esteso per le
malattie metaboliche ereditarie (cfr., Allegato 5 al Documento Tecnico);
Informativa screening neonatale esteso (cfr., Allegato 5-bis al Documento Tecnico);




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

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

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

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

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

» all’ Agenzia Sanitaria Regionale dell’ Abruzzo;

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

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 piu ampia diffusione di informazioni relativamente a quanto disposto e contenuto nel
Documento Tecnico Allegato “A” alla presente deliberazione, a beneficio sia degli utenti e dei loro familiari e
care givers di riferimento, sia degli operatori potenzialmente coinvolti (Medici di Medicina Generale, Pediatri
di Libera Scelta, Medici Specialisti ASL, operatori ed infermieri dei servizi ADI, Farmacie ospedaliere e del
territorio, Servizi Territoriali aziendali, ecc..), anche attraverso la tempestiva condivisione del Documento
Tecnico con tutte le Direzioni ospedaliere e territoriali, con gli Uffici U.R.P., con le Associazioni di tutela e
promozione dei diritti dei Cittadini nell'ambito dei servizi sanitari e assistenziali, con le associazioni
professionali maggiormente rappresentative degli operatori interessati, etc., nonché attraverso idonea
informativa sui siti web aziendali;

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

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

DATO ATTO che:

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

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

5

/

e (R

{.T e
N ‘43.91

B\



A VOTI UNANIMI ESPRESSI NELLE FORME DI LEGGE

DELIBERA

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

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

. DI DARE ATTO che I’allegato Documento Tecnico introduce importanti innovazioni in materia di
regolamentazione dell’assistenza sanitaria per le Malattie Rare, come meglio esplicitato nelle premesse
al presente atto, che si intendono qui integralmente riportate, ¢ che riguardano i seguenti ambiti:

- RETE REGIONALE DELLE MALATTIE RARE DELLA REGIONE ABRUZZO,

- REGISTRO REGIONALE DELLE MALATTIE RARE;

- PRESIDI DEL.LLA RETE REGIONALE E CENTRO DI COORDINAMENTO REGIONALL:;

- PERCORSO DIAGNOSTICO ASSISTENZIALE;

- FARMACI, INTEGRATORI, DIETOTERAPICI E DISPOSITIVI MEDICI,

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

. DI BARE ATTO che il Documento Tecnico reca in Allegato 1 la nuova Rete regionale della Malattie

rare, come definita a seguito della procedura di ricognizione delle candidature avanzate dalle Direzioni
delle Aziende UU.SS.LL regionali;

. DI EVIDENZIARE che il Documento Tecnico comprende, oltre al predetto Allegato 1 di
rimodulazione della rete regionale delle Malattie Rare, ulteriore documentazione inerente modulistica
di:

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

* Scheda di valutazione dei requisiti per l'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 (cft.,
Allegato 4 al Documento Tecnico);

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

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

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

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



1.

DI DEMANDARE al Servizio Prevenzione e Tutela Sanitaria DPF010 del Dipartimento per la Salute
e il Welfare, in ragione delle competenze allo stesso ascritte ai sensi della D.G.R. 22 maggio 2017 n.
265, e d’intesa con il Servizio Programmazione socio-sanitaria DPF009, le attivita inefenti |’attuazione
del Documento Tecnico Allegato “A™ parte integrante al presente atto, con specifico riferimento allo
Screening Neonatale Esteso;

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

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

o all’Agenzia Sanitaria Regionale dell’ Abruzzo

o a] Servizio Prevenzione e Tutcla sanitaria - DPF010 del Dipartimento per la Salute e il Welfare

s alle Aziende UU.SS.LI.. della Regione Abruzzo;

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

. DI DISPORRE che le Direzioni Generali e Sanitarie dellc Aziende UU.SS.LL. regionali provvedano

ad assicurare la pitt ampia dlffusmnc di informazioni relativamente a quanto dlspm&
Documento Técnico Allegato “A*atta prescnte deliberazione, a beneficio sia degli-ufénti e dei loro
familiari e care givers di riferimento, sia degli operatori potenzialmente coinvolti (Medici di Medicina
Gencrale Pediatri di Libera Scelta Mcdici Specialisti ASL operatori ed infermieri dei servi/i ADI

condivisione del Documento lecmco con tutte lc Direzioni ospedallere e temtornl) con gh Uffici

U.RP., conle’ Associazioni di tutela e promozione dei diritti dei Cittadini nell'ambito dei sefvizi samtanr
&assm;enznah con le associazioni professmnaTi maggiormente rappresentative degli operatori interessati
etc., nonché attraverso idonca 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).
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ASR ABRUZZO
AGENZIA SANITARIA REGIONALE

. Prot. n° 1752 Partenza
29/11/2017 - ASR ABRUZZO

AGENZIA SANITARIA REGIONALE

Trasmessa via e-mail Pescara, 29 Novembre 2017

All"' Assessore Regionale
Alla Programmazione Sanitaria
Dott. Silvio Paolucci

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

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

OGGETTO: Trasmissione Documento Tecnico: “Rete Regionale per le Malattie Rare ¢

screening neonatale esteso™.

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

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

Con P’occasione si inviano cordiali saluti

/m
ALLEGATO cor&e parte mlegriwf zﬂfe ﬁ?ﬁ?‘}

berazione n 0 """""""""" O Il Direttore
ELLA G“JNTH’ F&‘Ei g Dott. Alfonso Mascltclh

Valenza), 4 /s, Q
valonze. ANTASR /

ASR ABRUZZO - AGENZ]A SANITARIA REGIONALE
Via Attilio MONTI, 9 - 65127 Pescara - Tel. 085 450871 - Fax 085 1508720
dirczionegencralemasrabruzzo.it P.E.C. infowpoc.nsrnbruzzo.it - www.asrabruzzo.it




REGINNE
270

ASR ABRUZZO

AGEMNZIA SANITARIA REGIONALE

REGIONE ABRUZZO

RETE REGIONALE PER LE
MALATTIE RARE
E
SCREENING NEONATALE ESTESO




Dott. Antonino Ajello

Dott.ssa Renza Barbon Galluppi
Doti.ssa Gabriella Bottone
Prof. Giuseppe Calabrese

Dott. Massimo Calisi

Dott. Aldo Cerulli

Profissa Elvira D'Alessandro
Dott.ssa Antonelia De Rosa

Dott.ssa Silvia Di Michele

ASR Abruzzo

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

Doit.ssa Giorgia Fragassi

Gruppo tecnico regionale

Dott. Piero Di Saverio
Doll.ssa Antonella Gualtieri
Dott. Giuhiano Lombardi
Dott.ssa Elisabetta Modestini
Dott. Paolo Moretli

Dott. Walter Palumbo

Dott. Giuseppe Pizzicannella
Dott.ssa Drusiana Ricciuti

Prol. Liborio Stuppia

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

Dott.ssa Stefania Melena

Dott.ssa Barbara Morganti

Dott.ssa Virginia Vitullo

Direttore ASR Abruzzo
Dott. Alfonso Mascitelli

Si ringraziano le Direzioni Sanitarie Aziendali e tunti i professionisti che hanno comungue offerto il
proprio contributo alla stesura del presente documento.

—
e
0 =z

N,

NI




INDICE

INTRODUZIONE

..................................................................................................... 4
1. QUADRO DI RIFERMENTO NORMATIVO..iiiiniiiiniinictessisisscssssesssssasrsasesssssstsessassassossessssassnssssesasesssas 5
2. REGISTRO REGIONALE DELLE MALATTIE RARE ......... 7
3. RETE REGIONALE...ciircvirvireinsisisresnsesissessiosssnesssessnsssasssssasass w1l
3.1 PRESIDI DELLA RETE REGIONALE ......viinnniecininiasiernens e 13
3.2 CENTRO DI COORDINAMENTO REGIONALE. ....ccovemiicrcccinrinnne . e 10
4. PERCORSO DIAGNOSTICO ASSISTENZIALE........cenniimirirananns 18
5. FARMACI, INTEGRATORI, DIETOTERAPICI E DISPOSITIVI MEDICI. 22
SCREENING NEONATALE ESTESO - Diagnosi precoce di malattic metaboliche ereditarie ..o .. 29
APPENDICE....citcisiitersnresnrnsssmnsesmmsss s msessssssssasssssmssessassonssssassoes . 39

ALLEGATO ] - Rimodulazione rete regionale malattie rarc

ALLEGATO 2 - Modcllo di certificazione di diagnosi di malattin rara ai fini del riconoscimento del diritto

all'esenzione
ALLEGATO 3 - Scheda di valutazione dei requisiti per I'inserimento nella rete regionale per le malattie rarc
ALLEGATO 4 - Richiesta di autorizzazione alla fornitura di farmaci, integratori, dispositivi per malattia rara

ALLEGATO 5 - Dichiarazione di avvenuta informativa per V'esecuzione dello screening nconatale esteso per le

malattic metaboliche ereditaric

ALLEGATO 5 bis - Informativa screcning nconatale esteso




INTRODUZIONE

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

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

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

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

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

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

parte integrante dei Livelli Essenziali di Assistenza (LEA).

Il provvedimento aggiornato che definisce i LEA & il D.P.C.M. 12 gennaio 2017, che integra l¢

indicazioni e i criteri del DM 18 maggio 2001 n. 279, confermando il diritto all’esenzione per tutte
le prestazioni necessarie a effettuare la diagnosi e garantire assistenza sanitaria. La scelta tra le
diverse modalita di organizzazione dell’offerta ¢ tra le diverse tipologie di attivita deve privilegiare

gli interventi che, a parita di risultato, garantiscono, al tempo slesso, un uso ottimale delle risorse.

L obieltivo principale del presente documento tecnico ¢ lo sviluppo, nella Regione Abruzzo, di una
s —

strategia integrata, di sistema e di medio periodo, sulle Malattic Rare, centrata sui bisogni
—_—— - e

assistenziali della persona e della famiglia e definita con il coinvolgimento di tutti i portatori di
= T —— —— -

interesse, tenuto conto delle esperienze gia maturate in Italia e del quadro delle indicazioni europee.
1l documento € il risultato di una collaborazione condivisa con un Gruppo tecnico regionale di

lavoro, costituito con Deliberazione del Direttore dell’ Agenzia Sanitaria RegionalgAhruzzq (ASR




Abruzzo) n. 65 del 7 settembre 2017 e composto da operatori e prof&csionig;;. éppartenenti a
diverse discipline con esperienza ncl cémpo delle Malattie Rare, da mppresentanti' di Societa
scientifiche e dalle Associazioni pit rappresentative dei familiari e dei pazienti.

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

particolare tutela a coloro che ne sono affetti.

1. QUADRO DI RIFERMENTO NORMATIVO

Il provvedimento nazionale che per la prima volta individua specifiche misure a favore delle

Malattic Rarc, tutt’oggi in vigore, fatto salvo l'aggiomamento dell'allegato 1, ¢ il Decreto

e S

—Ministeria]e n. 279 del 18 maggio 2001, “Regolamento di istituzione della Rete Nazionale dﬂ

Malattie Rare e di esenzione dalla partecipaziane al costo delle relative prestazioni sanitarie”.

Il Regolamento prevede la realizzazione di una rete diagnostica, clinico — assistenziale ed

epidemiologica, costituita da Presidi_accreditati appositamente individuati dalle regioni,\staEfﬁscc il

diritto all’esenzione per le Malattic Rare ed istituisce il Registro Nazionale delle Malattie Rare
presso I’lstituto Superiore di Sanita (ISS), al quale i registri regionali/interregionali inviano
periodicamente i dati acquisiti.
Nel maggio 2007 & stato sottoscritto un primo accordo Siato — Regioni (rep. n. 103/CSR) sul
riconoscimento di Centri di Coordinamento regionali e/o interregionali, di Presidi assistenziali
sovraregionali per patologie a bassa prevalenza e sull’attivazione dei Registri regionali e
interregionali.
’/ll Piano Nazionale per le Malattie Rare (PNMR) ¢ stato adottato in sede di Conferenza Stato —
Regioni con Accordo n. 140/CSR del 16 ottobre 2014, e rappresenta oggi il quadro unitario di
riferimento per la programmazione nel settore delle Malattie Rare e per lo sviluppo di una strategia

integrata globale e di medio periodo per I'Ttalia.

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

Nello stesso .D.P.C.M., all’art. 64, éommzi 4, si stabilisce éhe “le disposizioni in ;natcrié di Malattie

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



entrata in. vigore del presente decreto; entro tale data le regioni e le provincie autonome adeguano le
Reti regionali per le Malattie Rare con I’individuazione dei rclativi Presidi. e i Registri regionali"..
Con la D.G.R. n. 130 del 30.03.2017 la Regione Abruzzo, nel recepire il PNMR di cui al predetto
Accordo n. 140/CSR del 16/10/2014, ha demandato all’Agenzia Sanitaria Regionale gli
adempimenti conseguenti, in raccordo con i competenti Servizi del Dipartimento per la Salute e il
Welfare.

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

Contestualmente, al fine di garantire, senza soluzione di continuitd, I’assislenza in regime di
esenzione ai pazienti interessati, con la Deliberazione n. 521 del 26/09/2017, proposta dal Servizio
Programmazione socio - sanitaria del Dipartimento per la Salute ¢ il Welfare in collaborazione con
la stessa Agenzia Sanitaria Regionale, la Giunta Regionale ha dato formale recepimento alle
richiamatc disposizioni del 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, procederc all'aggiornamento e adeguamento della
Rete regionale per le Malattie Rare, in ottemperanza di quanto stabilito dal D.P.C.M. LEA 12
gennaio 2017, art. 64, comma 4, ed in esecuzione dei riferiti disposti giuntali.

Nei riquadri successivi viene riassunta l'analisi numerica comparativa delle denominazioni delle
Malattie Rarc, come contemplate dall'allegato 1 al D.M. 279/2001 in relazione all’allegato 7 del
D.P.C.M. LEA 12 gennaio 2017.




Le Malattie Rare del D.M. 279/2001.
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2. REGISTRO REGIONALE DELLE MALATTIE RARE

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

iiformazioni raccolte e per le finalita loro attribuite. In particolare, ‘alcuni di essi hanno finalitd




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

1l PNMR 2013 - 2016, al riguardo, si pone I’obiettivo di migliorare i dati raccolti sia in termini di
copertura dclla popolazione che della completezza e qualita del dato raccolto. Questo obiettivo sara
motivo, nella Regione Abruzzo, di un ulteriore impegno nel sistema di sorveglianza delle Malattie
Rare per implementare ulteriormente le esigenze informative in questo settore prioritario.

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

registrate & riportato nella Tabella 1.

| -
La presa in carico

Insieme degli interventi coordinnti che danno risposte ai bisogni assistenziali di ogni singola persoisi, teneto conto della fumiglia ¢ ddl contesto di
vita, risposte dinziniche perché variano nel tempo.

«  Elementi per ln presa in earico
La rete di presa in carico & costituita da Jiversi nudi chw devono comunicare ¢ lavamne sinergicamente tra loro, in panicolnre i nuxli della rete
sona: :
Centri‘presidi per ke personc con malattia mm individuati dalla regiome:
- Scrvizi aspedalicn e temitoriali (sanitan, soci sanitari, sociali, eucutivi MMG, PLS, ete.) vicini al usgo di vita detla persona.

e Metodo dilavoro: coordlunmento
Interno al Centvo! Presidio per gli aspeul multidiseiplinasi,
- Tra il Centra/Presidi ¢ le stratiure tervitoniali vicini al tuogo di vila della persena con nuikattia ram, compresi i PLS ¢ § MMG;
Nel teitoria con collegamenti multiscitoriuli (samitario, sucinle, educativo, lavoro. tampo libero).

¢ Strumenta

La redaziose ¢ Maggionmntemo di Piani Terapeutici Assistenzinli Individuali Integrati condivisi dallinteat rete, che si redigono atravaso Unita
Valutive Integmte ’




Codice Descrizione Nuovi casi

RDG020 Totale 45
- Deficienza congenita dei fattori della coagulazione 4
- Difetti creditari della coagulazione 15
- Disordini ereditari trombofilici 25
- Malattia di von Willebrand 1
RF0280 Cheratocono 26
RCG100 Totale 22
- Alterazioni congenite del metabolismo del ferro 2
- Emocromatosi ereditaria 17
- Emocromatosi familiare 3
RF0100 Sclerosi Laterale Amiotrofica 15
RNG090 Sindromi da duplicazione/deficienza cromosomica 13
Altre malattie 179

Nonostante gli sforzi degli operatori, si evidenzia una marcata sottostima dell’incidenza, che rende i
dati a disposizione del Registro Regionale non completamente esaustivi. Infatti, stando alle stime
riportate nel PNMR, ovvero adottando quale base un'incidenza attesa pari a 0,5 x 1000 abitanti,
ogni anno nella Regione Abruzzo dovrebbero essere diagnosticati circa 600-650 nuovi casi di
Malattie Rare. Sebbene tali stime siano riferite ad un elenco di patologie precedente al D.P.C.M.
12.01.2017, nel quale non sono pill comprese alcune delle patologic piti comuni, quali la Malattia
Celiaca, ¢ tuttavia vero che, basandosi sui dati di incidenza di altre regioni italiane (quali ad
esempio I'Emilia Romagna, dove nel 2015 sono stati segnalati 0,76 nuovi casi ogni 1000 abitanti), e
considerando la recente aggiunta di alcune patologie che prima non erano incluse nell'elenco delle
Malattie Rare, ci si attende che il numero di nuovi casi che si verificano ogni anno, nella Regione
Abxuizo, non sia inferiore a 400-500. 1. analisi dei dati rende necessario, quindi, un aggiornamento
¢ potenziamento del Registro Regionale per poter ottenere informazioni pitt precise ¢ complete
sull’incidenza di malattia.

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

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




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

stata concessa un’esenzione alla partecipazionc alla spesa & riportata nella Figura 1.

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

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

costante della qualita del dato.
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3. RETE REGIONALE

La revisione della Rote regionale dovra tendere a regime alla individuazione di centri di

2 « g N I N - . I .
competenza- con caratteristiche di unitd funzionali, costituite da una o pid unitd

organizzativc/operative, in relazione alla prevalenza delle singole malattie o gruppi di malattie ¢

tenendo conto dell’attivitd in termini di casistica significativa delle singole strutture/Presidi e di un

ampio bacino di utenza.

La Rete delle Malattie Rare & costituita dalle strullure e i servizi dei sistemi regionali, che

concorrono, in maniera integrata ¢ ciascuno in relazione alle specifiche competenze e funzioni, a

sviluppare azioni di prevenzione, migliorare gli interventi volti alla diagnosi e al trattamento,

promuovere I’ informazione e la formazione e a implementare le azioni di sorveglianza.

Di seguito si richiamano ruoli, funzioni e compiti di tutte le componenti delia Rete Malattie Rare

nella Regione Abruzzo.

— La ASR Abruzzo:

a)

b)

<)

d)

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

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

informa le Associazioni dei malati e dei loro familiari in ordine alle Malattie Rare ed alla
accessibilita delle cure;

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

coordina con il supporto del Gruppo Tecnico, del Centro di Coordinamento Regionale ¢
dei rappresentanti dei Presidi della rete regionale, ['attivita di elaborazione di specifici
PDTA per le Malattie Rare.

* 1 centri Ji Competcnz sony Unith furnzionali, costitulli da una o pilt unita organizantive/uperative, dove si gestisee il Pereursy Diagnostico per
giungere il pin precocemente possibile all‘individuazione delta patologia © dove si definisce i) Perconto Sacio-sanitaria Globale tudividuale della
persom con malattis mm,

I Centri dj Competenza devono mantenere & legani ia le szioni poste in stto dai diversi attori coinvelti nell*assistenzn comprese le weti uspedaliere ¢
quelle tenitariali per Passistenza primaria ¢ dobilitativa, mantehere la sioria clinica ¢ Pevoluzione sanitarin det makio anche nel passaggio tm et
pudiatrica ¢ eta mdulia,



— Il Centro di Coordinamento regionale:

b)

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

certilica la malattia nel caso di patologia rara non curata dai Presidi della Rete Regionale
e, laddove esista gia documentazione e/o certificazione proveniente da altro Presidio
della Rete WNazionale, valida la diagnosi rilasciando, ove necessario, idonea
certificazione;

svolge attivitd di promozione ed organizzazione della formazione in materia di Malattie
Rare, in collaborazione con I'ASR e la Commissione Regionale ECM. Supporta I'ASR

Abruzzo nella elaborazione dei PDTA regionali.

— | Presidi della Rete regionale:

a)

b)

d)

¢)

f

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

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

formulano la conferma diagnostica;

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

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

danno supporto nell’elaborazione dei PDTA, secondo Ie specificlie competenze.

- Le Aziende Sanitarie Locali:

a)

b)

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

diffondono con disposizione Circolare la modulistica e i criteri di certificazione e di

esenzione;

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




J.,
it

lla partecipazione,

d) tramite il Distretto, rilasciano [|’autorizzazione all’csenzione
forniscono Iinformativa sulla privacy ed aéquisiscono il consenso al trattamento dei dati
personali; |

e) tramite 1 Servizi Farmaccutici 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:

a) formulano il sospetto diagnostico;

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

c) condividono e applicano il Piano di Trattamento del Presidio della rete, curandone le
relative prescrizioni indirizzate alle Farmacie Ospedaliere o servizi Farmaceutici

Territoriali individuati dalle AA.SS.LL..

3.1 PRESIDI DELLA RETE REGIONALE

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

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

gruppi di Malattie Rare;




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

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

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

Ad ottobre 2017, all’esito di una prima ricognizione e delle proposte trasmesse dalle ASL abruzzesi,
come da verbale del 12 settembre 2017, attraverso anche un percorso metodologico condiviso con
tutti i portatori di intcresse nel settore delle Malaltie Rare e con 1] Tavolo Tecnico Regionale, & stato
cffettuato 1'adeguamento della Rete regionale e I'organizzazione proposta ¢ indicata nell’ Allegato
I, contenente i Presidi e le Unita Operative identificati per singola ASL e per ogni malattia e/o
gruppo di malattie.

[ Presidi ¢ i contri di competenza individuati nell’Allegato 1, alla scadenza di 12 mesi

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

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

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

nella Rete regionale. La verifica della casistica trattata sara eftettuata utilizzando tutti i databasc
disponibili, con specifico riferimento ai casi trasmessi al Registro Regionale durante i primi 12 mesi
dall'approvazione del provvedimento, secondo le modalitd esplicitate nel paragrafo relativo al
percorso diagnostico assistenziale. Per lale motivo, le Direzioni Sanitarie dei Presidi della Rete sono
tenute a vigilare e ad adottare tutte le misure necessarie al finc di garantire la trasmissione di tutte le
certificazioni effettuate al Regislro Regionale delle Malattic Rare. Ai fini della verifica della
sussistenza dei requisiti richiesti per 1'inserimento nella Rete regionale, ogni UU.QO. inclusa nella
Rete dovrd inviare, secondo il cronoprogramma 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), & assegnato un

valore nuincrico di valutazione come indicato nel riquadro sottostante.

Requisito 1: punti 20 Requisito 8: punti 4
Requisito 2: punti 10 Requisito 9: punti 4
Requisilo 3: punti 6 Requisito 10; punti 2
Requisito 4: punti 7 Requisito 11: punti 5
Requisito 5: punti 7 Requisito 12: punti 5
Requisito 6: punti 15 - ' : | Requisite 13: punti 2
Requisito 7: punti 10 in caso di presa in carico globale | Requisito 14: punti 3
all'interno del Presidio; punti 5 in caso di presa in carico per '
mezzo di una collaborazione eslerna




Previa valutazione tecnica, saranno confermate all'interno della Rete quelle UU.O,O.A che otterranno
un pimteggio complessivo ﬁguale o superiore a 70 .punti sui 100 dispom’biii. '
Ogni Presidio accreditato della Rete, con il centro di riferimento individuato, & tenuto a garantire, in
regime di esenzione dalla partecipazionc alla spesa sanitaria, le prestazioni diagnostiche della
Malattia Rara, e qualora I'iter diagnostico richieda prestazioni che possono essere cffettuate in unitd
operative non ricomprese tra quelle del Presidio, lo stesso si fa carico di assicurame |’esecuzione
presso altre strutture del SSN.
Ogni Presidio della Rete, .con la responsabilita della Direzione Sanitaria Aziendale della ASL di
appartenenza, deve altresi garantire la trasmissione dei dati al Registro Regionale (anche ai fini del
monitoraggio dei requisiti), e la pit completa e corretta informazione alle persone con Malattia Rara
e ai loro familiari, ai medici e a tutti gli operatori sanitari e sacio-sanitari ed alla popolazione
generale.
All’esito dell’approvazione della Rete Regionale, ogni ASL con proprio atto formale deve
pubblicare sul proprio sito istituzionale, per ogni malattia o gruppo di Malattie Rare, il nominativo
del Medico specialista responsabile o referente del centro, formalmente individuato ai fini della
certificazione e della trasmissione dei dati al Registro Regionale delle Malattie Rare, nonché gli
orari di attivitd e modalita di accesso rivolti alle persone e alle famiglie con problemi per le Malattie
Rare e, qualora non presente, puo attivare uno Sportello dedicato alle Malattie Rare con funzione di
front-office.
Il Presidio della Rete deve dotarsi di un timbro che gli consenta I'immediato riconoscimento. Tale
timbro dovrd essere apposto sulla certificazione di diagnosi di Malattia Rara, sulla scheda per la
prescrizione dei farmaci relativi alla patologia rera e sui piani di trattamento e piani assistenziali
individualizzati (PAIl), che devono tenere conto degli specifici bisogni assistenziali identificati in
base alle caratteristiche individuali della persona e percid non definiti unicamente in base al
paradigma standard della malattia.
Per le malattie pil rare e complesse dal punto di vista diagnostico e terapeutico, i Presidi della Rete;
per il tramite della ASL di appartenenza, potranno definire modalitd di relazione e accordi
| interregionali secondo protocolli condivisi € con le modalitad di coinvolgimento e collaborazione
delle Associazioni dei malati e dei loro familiari. Ove necessario ai fini della diagnosi di Malattia
Rara di origine ereditaria, il presidio della Rete si fa carico anche delle indagini genetiche sui
familiari dell'assistito, in regime di gratuita.
11 Presidio della Rete é tenuto a definire ed adottgre protocolli clinici per patologia o per gruppo di
mal.attie sulla base delle 'migliori evidenze scientifiche disponibili, in collaborazione con altri

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




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

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

Le prestazioni di genetica per la diagnosi di una malattia rara indicata nell’allegato 4GEN, Colonna
A, al D.P.C.M. del 12 gennaio 2017 che si intende integralmente recepito, devono essere prescritte
dagli specialisti operanti in un Presidio della Rete Nazionale per le Malattie Rare, individuato per la
specifica Malattia Rara o per il gruppo a cui la malattia appartiene. 1] test genetico, richiesto in
presenza di un motivato sospetto diagnostico, deve essere espletato con la tecnologia che garantisca

la maggior efficacia al minor costo.

3.2 CENTRO DI COORDINAMENTO REGIONALE

[1 Centro di Coordinamento regionale ha la fondamentale funzionc di raccordo operativo e di
collegamento funzionale di tutti i Presidi della Rele regionale, con il fine di garantire la lempestivita
della diagnosi ¢ della conseguente presa in carico dei pazienli interessati secondo criteri di

appropriatezza e nel rispetto della continuita assistenziale.
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In tal senso, e per gli scopi suddetti, il Centro di Coordinamento si interfaccia con tutti i Presidi
della Rete regionale ¢ della Rete nazionale, compresi.i Centri imerregionali’di rifei‘imento previsti
dall’art. 2 del D.M. 2792001, ed assicura:
o lo scambio delle informazioni e della expertise all’interno della Rete regionale;
o la promozione e il supporto di specifici protocolli, per gruppi di Malattie Rare e/o per
singole Malattie Rare, inerenti la presa in carico e la gestionc del trattamento dei pazienti;
o la condivisione dei suddetti protocolli tra i Presidi della Rete regionale, e tra questi ed i
Centri extra regionali di riferimento, compresi nella Rete nazionale, il cui intervento sia

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

Il Centro di coordinamento svolge, inoltre, attivitd di promozione ed organizzazione della

formazione in materia di Malattie Rare, proponendo di volta in volta gli specifici ambiti finalizzati

al concreto svolgimento dei corsi e degli incontri formativi da parte delle Direzioni delle
AA.SS.LL. e/o dei Presidi coinvolti.

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

o ai pazienti e loro familiari che spontaneamente vi si rivolgano in prima istanza, anche al fine
di indirizzare ad uno o piti Presidi della Rete ritenuti idonei alla presa in carico, sulla base
delle informazioni al momento disponibili;

o ai medici del SSN, (MMG, PLS, medici specialisti), anchc al fine fornire suggerimenti circa
una pit approfondita valutazione dei casi clinici segnalati;

o ai Responsabili dei Presidi della Rete, anche al fine di supportarli nei contatti con altri Centri
della Rete Nazionale ¢/o nella applicazione dei protocolli clinici per la gestione dei pazienti
in carico, anche con riguardo alla condivisione delle corrette modalita di erogazione dei
Presidi di assistenza integrativa valutati appropriati € necessari ai casi concreti;

o ai cittadini ¢ alle Associazioni dei malati e dei loro familiari, per qualsivoglia specifica

informazione.

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

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

personale e lince telefoniche dedicate.




regiénah di presentare proposta di candidatura da individuare tra le Unita'Oberativc dei Presidi

ricomprese nella Rete regionale (elenco Allegato 1). All'esito della ricognizione & pervenuta
esclusivamente dalla azicnda sanitaria di Pescara la proposta di identificazione, quale Centro di
Coordinamento regionale dclle Malattie Rare, della UOC di Pediatria di Pescara, in considerazionc
dell'elevato afflusso di pazienti, della complessita e varieta della casistica afferente, della dotazione
di proprio locale, con linea tclefonica dedicata, orario di sportello al pubblico e gestito da due unita
mediche e una unitd di segreteria per le attivita di raccordo con le strutture aziendali ed
extraziendali. Il Gruppo tecnico di lavoro, giusta delibera ASR n. 65/2017, valutato il possesso dei
requisiti identifica quale Centro di Coordinamento regionale delle Malattie Rare, la UOC di
Pediatria dell'Ospedale "Santo Spirito" di Pescara. Tale Centro & individuato in via transitoria, e
sard sottoposto a successivo monitoraggio ed eventuale conferma, da parte del Gruppo tecnico di
lavoro regionale, alla dccorrenza 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 Cenltro di Coordinamento: almeno 95%;

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

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

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

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

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

al Centro di Coordinamento: almeno 95%.

4. PERCORSO DIAGNOSTICO ASSISTENZIALE

In conformitd alle indicazioni del PNMR (sezionc 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 inviarc il paziente ad uno dei Presidi della Rete
identificati dalla Regione per la specifica malattia o per il gruppo di Malattic Rare al quale si ritiene
appartenga la patologia sospeltata, mediante prescrizione su ricellario SSR riportante la dicitura

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




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

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

sottostante.

Tabella 2. Validith attestato di esenzione per specifiche patologie.

Malattia Rara Validith dell’attestato di esenzione

RB0010 Wilms, tumore di 5 anni (rinnovabile)

RB0020 Retinoblastoma 5 anni (rinnovabile)

RCO0040 Puberta precoce idiopatica 5 anni (rinnovabile)

RHOO0! | Sarcoidosi da riconfermare dopo i primi 12 mesi, solo per

le forine persistenti

Qualora la patologia sospettata non possa essere riferita a nessuno dei Presidi della Rete Regionale
indicati nell’Allegato 1, il medico del SSN, dipendente o convenzionato, pud inviare il paziente
direttamente ad un Presidio extra-regionale accreditato del.la Rete nazionale, oppure al Centro di
Coordinamento regionale mediante prescrizione su ricettario SSR riportante la dicitura “prima visita
specialistica presso il Centro di Coordinamento regionale per le Malattie Rare” con la diagnosi
specificata di “sospetto di malattia rara .....” ¢ con codice di esenzione R99 ¢ classe di prioritd B. i
Centro di Coordinamento provvedera ad orientare il pazicnte verso un Presidio della Rete Nazionale
pit idoneo alla chagnom della patologia sospeltata

1l responsabile dell’U.0. del Presidio della Rete provvede a llldSMdl’e il certificato di Malama Rara
al paziente e a trasmeltere il modello di certificazione al Registro Regionale delle Malattic Rare,

entro dieci giomi dalla conferma diagnostica. 1l modello di certificazione dovra essere_trasmesso




per via lelematica, secondo modalita specifiche che verranno comunicate alle Diméfoui Qénvitarie
Aziendali da parte di ASR Abruzzo. La ASR Abruzzo provvedera all’inserimento dei dati ricewuiti
nel Registro Regionale delle Malattie Rare ed all’invio degli stessi all’Istituto Superiore di Sanita
(Registro Nazionale dellc Malattic Rare), anche con finalita, mediante una continua sorveglianza, di
migliorarc 'efficacia della programmazione regionalc e nazionale degli interventi volti alla tutela
degli assistiti.

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

Il Distretto dclla ASL di residenza dell'assistito rilascerd, nei successivi 10 giorni, la tessera di
esenzione, riportante il codice identificativo della malattia o del gruppo di malattic cui 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 parte di
soggetti pubblici e privati accreditati erogatori di prestazioni, in relazionc alla prescrizione ed
erogazione delle prestazioni sanitarie in regime di escnzione. Al fine di evitare la incongrua
ripetizione degli accessi alle strulture distrettuali, il Distretto Sanitario dovra definire con idonea
informativa procedure di riconoscimento del diritto di esenzione, in modo da limitare ogni possibile
disagio al cittadino.

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

schematicamente nella flow-chart riportata in Figura 2.




TFigura-2. Flowchart del percorso diagnostico-assistenziale della persona con sospetto di malattia rara.
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5. FARMACI, INTEGRATORI, DIETOTERAPICI E DISPOSITIVI MEDICI

Ai pazienti affetli da Malattia Rara possono essere preseritti: farmaci, integratori, dietoterapici e

dispositivi medici.

Farmaci

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

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

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

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

Rare ¢ di esenzione dalla partecipazione del costo delle rclative prestazioni sanitarie™ prevede

all’arl. 6 comma | che Passistito riconosciuto esente ha diritto alle prestazioni di assistenza sanitaria

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

della malattia dalla quale ¢ affetto e per la prevenzione degli ulteriori aggravamenti,

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

prapria popolazione, predispongono modalitd di acquisizione e di distribuzione agli interessati dei

farmaci specifici, anche mediante la fornitura diretta da parte dei servizi farmaceutici pubblici”. Al

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

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

sono regolamentate da altre norme specifiche.

1l Gruppo tecnico regionale, istituito con delibera ASR n. 65/2017, fermo restando il rispetto della

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

autorizzate, ritiene necessario definire modalithd prescrittive e percorsi omogenei sul territorio

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

esposli a rischi a fronte di un beneficio incerto.

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

valida alternativa terapeutica, deve avere le seguenti finalita: ‘

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

e garantire senza oneri a carico dei pazienti 1’accesso alle terapie pit appropriate e aggiornate alle
conoscenze pill avanzale, purché supportate da evidenze scientifiche solide e documentabili;

e evilare un usp indiscriminato dell'uso per le evidenti ricadule sulla spesa a carico del SSR.




Per i pazienti affetti da Malattia Rara la richiesta di autorizzazione al
medicinale dovra essere effettuata esclusivamente dal Presidio’ accreditato della Rete regionale, che
ha la presa in carico del paziente. | responsabili delle Unita Operative, appartenenti ai suddetti
Presidi, provvedonb a presentare richiesta alla UO di Farmacia ospedaliera della struttura stessa.
Nella richiesta, presentata con il modulo secondo lo schema dell’ Allegato 4 dovra cssere indicata la
sussistenza dei scguenti requisiti:

o assenza di valida alternativa terapeutica;

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

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

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

e assunzione di responsabilita da parte del medico prescrittore;

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

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

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

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

l‘érogazione sard effettuata a carico della ASL di residenza del paziente. Anche in questo caso il




medico prescrittorc & responsabile a tutti gli effetti del trattamento e dovra garantire un
' monitoraggio dcl pazieme, per quanio concerne efficacia c tollerabilita del trattamento stesso.

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

economici o della dispensazione del farmaco.

Galenici magistrali

Le preparazioni galeniche magistrali, da allestire nei casi in cui non siano disponibili in commercio
i medicinali con composizione, formulazione o dosaggio richiesti; possono essere prescritte (a
carico del SSR ¢ secondo lo schema dell’Allegato 4) qualora 1 Presidi accreditati certifichino
’indispensabilita, I’insostituibilita e che in assenza delle quali ci poirebbe essere un aggravamento
dello stato di malattia o pericolo di vita del paziente. Per casi di natura dubbia o che necessitino di
ulteriori approfondimenti, il Centro di Coordinamento dclia Rete Regionale per le Malattie Rare
potrda fornire supporto scicutifico ai Presidi accreditati, per una valutazione conclusiva, con

correlato parere.

Integratori

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

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

Dictoterapici

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

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

1 prodotti caratierizzalj dalla presenza di PEA, gid classificati come, Alimentj a fini medici speciali (AFMS) a livello
nazionale, sono stali rivalutati per accertarne eftettiva rispondenza alla definizione normativa della Direttiva 99/21.
Tali prodouti non rispondono alla definizione della predetta dircttiva ¢ 'unico inquadramento possibile, nel campo
alimenlare, & quello degli integratori.
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destinati ad un'alimentazione particolare, ai sensi dell'art.7 del DM 8 giugno 2001 conTe todificato

dal D.M. 17.05.2016).

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

a) “alimenti speciali” costituiti principalmente da miscele di amminoacidi, da altri alimenti a
formulazione nutrizionale particolare ¢ da dictetici con funzioni di integratori delle singole diete, il
cui impiego, per qualita ¢ quantita, deve rigorosamente seguire la prescrizione dei Centri
autorizzati;

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

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

I1 Gruppo tecnico regionale ritiene neccssario uniformare in ambito regionale i percorsi per la
prescrizione e la dispensazione degli alimenti sopra richiamati. Ritiene altresi necessario distingnere
i percorsi prescrittivi ed erogativi degli “alimenti speciali” e degli “alimenti ipo/aproteici®,
individuando per questi ultimi, sulla base di evidenze scientifiche, il fabbisogno mensile nel piano

di trattamento.

A. Alimenti speciali

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

o le miscele di amminoacidi;

o idietetici con formulazione nutrizionale particolare.

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

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

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

accreditato della Rete regionale individua nel Piano di Trattamento il fabbisogno mensile del




paziente relativamente ad ogni tipologia di alimento. Gli alimenti ipo/aproteici, inseriti nel Registro
Nazionale degli alimenti, possono esserc dispensati attraverso le farmacic aziendali o
convenzionate, mediante 'utilizzo di apposita modulistica annuale personalizzata. In tal caso,

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

Dispositivi medici
La D.G.R. 26 settembre 2017 n. 521, nel recepire I’allegato S al D.P.C.M. del 12 gennaio 2017, ha
fornito le seguenti indicazion:

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 definira le nuove tariffe, le Aziende
UU.SS.LL. garantiranno |’erogazione di dispositivi e prestazioni (con relative tariffc)
contenuti nell’Elenco 1 allegato al D.M. 27 agosto 1999, n. 332;

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

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

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

b. 1’adozione di disposizioni in materia di assistenza integrativa, secondo quanto previsto dagli
artt. 10, 11, 12, 13, 14, D.P.C.M. 12 gennaio 2017 e relativi allegati.

In ottemperanza a quanto previsto dall'articolo 4 dell’Allegato 12 a]l D.P.C.M. 12 gennaio 2017,
nelle more del completamento dellc procedure di accreditamento degli erogatori delle protesi ed
ausili su misura di cui all’clenco 1, per I’erogazione dei dispositivi e delle prestazioni di cui al citato
elenco, ’assistito esercita la libera scclta tra i soggetti gia autorizzati per I'erogazione dei djspositivi
st misura e iscrifti al vegistro 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
all'immissione in cbmmercio, alla distribuzione o alla vendita ai sensi della normativa vigente, che
dispongano del professionista abilitato all’esercizio della specifica professione o arte sanitaria
ausiliaria, 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_06/11/2017, sono statc analiticamente evidenziate le seguenti modifiche agli 'elenchi

delle protesi, ortesi ed ausili tecnologici ex D.M. n. 332/1999, fornendo, al contempo, alcune chiare




indicazioni operative a carattere transitorio. In sede di prima apphcazxonc, si ritiene opportﬁno

aderire interamente a tali mdlcaz:om che di seguito, si riportano:

gli elenchi hanno assunto una denominazione leggermentc diversa:

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

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

= un Sottoelenco 2A (contenente i dispositivi che devono essere consegnati e
“messi in uso™ da tecnici abilitati, sia che abbiano bisogno di “adattamenti o
personalizzazioni”, sia che siano perfettamente rispondenti alle esigenze
degli assistiti nella configurazione standard);
= un Sottoelenco 2B (contenente i dispositivi pronti per 1’uso), per i quali
dovranno semplicemente essere assicurate “le istruzioni neccessarie per il
corretto utilizzo del dispositivo” ¢ che saranno consegnati ai pazicnti come
previsto dai capitolati di gara.
La caratteristica discriminante tra I’elenco 2A e 2B non ¢ la complessita dell’ausilio
o il suo livello tecnologico, ma il fatto che debba essere “applicato™ al paziente da un
professionista sanitario;
Numerosi ausili inclusi nell’Elenco 1 all’Allegato al D.M. n. 332/1999 sono stati trasferiti
nell’Elenco 2. In particolare, sono stati inseriti nell’Elenco 2A la carrozzina super leggera,
bariatrica, per assistiti affetti da distonie, i supporti posturali e gli apparecchi acustici.
Invece, sono transitati nell’Elenco 2B gli ausili respiratori, gli stabilizzatori, le carrozzine
elettriche, i passeggini, i seggioloni etc.. Questa circostanza impone alle Aziende UU.SS.LL.
di attivare procedure pubbliche per I’acquisto (anche in forma centralizzata) dei suddetti
dispositivi, utilizzando le diverse possibilita offerte dalla vigente normativa in materia di
appalti e tenendo presente che i soggetti aggiudicatari delle procedure pubbliche dovranno
garantire, oltre alla fornitura degli ausili, anche le prestazioni di modifica e
personalizzazione degli ausili stessi, che si manifestino eventualmente necessarie per
soddisfare particolari csigenze degli assistiti. A tal proposito, si richiama quanto previsto
dall’art. 30-bis, D.L. 24 aprilc 2017, n. 50, convertito nella Legge 21 giugno 2017 n. 96, in
virtt del quale, qualora la Commissione Nazionale LEA dovesse verificare, a disl‘anza di
sedici mesi dall’entrata in vigore di lz{le decreto legge, che lé procedure pubbliche attivate

dalle Aziende UU.SS.LL. non siano in pgrado di garantire :




al Ministro della Salute il trasferimento- di tali ausili nell’Elenco | remunerato a tariffa

predefinita.

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

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

In sede di prima applicazione di tale norma, si ritiene prudente prevedere un termine
massimo di venti giorni per I’autorizzazione per la prima fornitura, soltolineando che
decorso fale termine, non ¢ prevista la maturazione di alcun silenzio assenso, dovendo
I'Azienda U.S.L. emanare nccessariamente una determinazione cspressa nel suddetto
termine,
1 dispositivi medici non inclusi negli allegati 2, 3 e 5 del D.P.C.M. 12 gennaio 2017, se ricompresi
nel sistema "Banca dati dei dispositivi medici” del Ministero della Salute, istituito ai sensi del D.M.
21 dicembre 2009, possono esseri prescritti (a carico del SSR e secondo lo schema dell’ Allegato 4)
qualora i Presidi accreditati ne certifichino P’indispensabilita e I’insostituibilita. Per casi di natura
dubbia o che necessitino di ulteriori approfondimenti, il Centro di Coordinamcato della Rete
Regionale per le Malattie Rarc potrd fornire supporto scientifico ai Presidi accreditati, per una

valutazione conclusiva, con correlato parcre.




SCREENING NEONATALE ESTESO

Diagnosi preeoce di malattic metaboliche ereditarie

Riferimento normativo nazionale ¢ regionale

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

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

Il Decreto Ministeriale 13 ottobre 2016 approva l'clenco delle patologie da sottoporre a SNE,
definisce le modalita di raccolta e invio campioni e I’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 I’effettuazione, anche in via sperimentale,
sino a concorrenza delle risorse finanziarie disponibili. .
[1 D.P.C.M. del 12 gennaio 2017, all’art. 38 prevede che siano garantite al neonato le prestazioni di
“diagnosi precoce delle malattie metaboliche ereditarie individuate con decreto del Ministro della
Salute in attuazione dell'art.] comma 229, della legge 27 dicembre 2013, n.147, nei limiti e con le
modalita definite dallo stesso decreto”.

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

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

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




esami diagnostici di screening del Ipotiroidismo Congenito (dosaggio di TSH) c¢ della
.Fenilchétonuria (dosag;,gio della fenila]anina).l ' ' ' ' ‘
Con DCA 119 dcl 10 dicembre 2015, la Fibrosi Cistica ¢ stata inserita tra le patologic da sottoporrc
a screening neonatale e tale analisi ¢ stata affidata al “Centro Regionale di Screening” instituito
presso la Cattedra di Endocrinologia dell’Universita di Chieti-Pescara.

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

con le attivita assistenziali svolte per il Servizio Sanitario Regionale.

Obiettivi specifici

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

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

Inoltre, in linea con le indicazioni ministeriali e sulla base degli attuali standard di riferimento
nazionali e internazionali, la raccolta dello spot ematico per lo screening neonatale, sia obbligatorio
che esteso, deve avvenire fra le 48 e Je 72 ore di vita del nconato, 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 necessita di ottimizzare l'utilizzo delle risorse
disponibili, si ritiene necessario che, nel rispetto degli standard qualitativi raccomandati, lo spot
ematico raccolto ai fini dello screening neonatale obbligatorio delle patologie previste dal D.P.C.M.
9 luglio 1999 sia utilizzato anche per l'effettuazione detlo SNE.

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

screening neonatale di ipotiroidismo congenito, fibrosi cistica e fenilchetonuria.

~ Le malattie oggetto di SNE
Le malattie metaboliche ereditarie sottoposte a SNE, in ottemperanza al D.M. del 13 ottobre 20106,

sono riportate nella sottostante Tabella 3.




Tabella 3. Malattie metaboliche creditarie oggetto di screening neonatale.

° Denominszione | Codiee i
] e L ¥
E 5 & del Gruppo esenzione st
Malattin g ES s Patologin (DPCM = £
5 z"~ &) (DPCM 12117 | 12007 =%
= A7) AIL7)
Fenilchetonuria PRU 261600 Phe
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o
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Deficit di 2-metitbutiril-CoA deidrogenasi 2IMBG 610006 Cs
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* Legenda della nomenclatura dei marcatori prisnaei:

Aminoacidi
Arg= Arginins
Aga= Acido angininasueeinico
Cit= Citwullina
Met= Metionina
Oru= Omitinn
Phe= Fenilalaning
SUAC= Succhilucetone
T'yre Tirosina
Val= Valina
Xien= Leucimvisoleucinatulloisoleusina

cil !
C0= Carmnitin libera
C3= Acikamitina (3 atomi di carbonio) satura
C3-DC= Acilcamitinu (3 atomi di carbonia) dicarbussilica
C4= Acilcamiting (4 atemi di carhonio) satura
C4-OH= Acilcamitina (4 atoursi di carbonio) satura idrossikua
C5= Acilcamnitina (5 atomi di cartonio) satur
Cat= Acilcamitina (5 atomi di cirbonio) monoinsatura
C5-DC= Acilcamitim (5 atomi di carbonin) discasbossilica
C5-0Ol1= Acilcamitina (5 stomi di carbonio) sstura idrossilata
C6= Acilcamitina (6 alonii di catbonio) satury
C6-DC= Acllcamitina (6 atomi di curbonio) dicashassilica
C8= Acilcamnitina (8 atomi di carbonio) satum
C10= Acilcamitina (10 atomi di carbonio) sum
C10: 1= Acileamitina (10 atemi di carbonio) monoinsaturn
C14= Acilcamitina (14 ntomi di carbonia) saturg
Cl4:1= Acilcamitima (14 alomi di carbonio) monvinsitura
C14:2= Acileamiting (14 slomi di carboniv) di-insatura
C16= Acilcamitina (16 atomi di carbonio) satum
C16-OH= Acilcaritina (16 ntomi di carbonio) saurs ighozsikia
C16:1= Acilcamiting (16 atomi di carbonio) nwnoinsiturm
CI16:1-OH= Acilcamitina (16 atomi di catbonio) menoinsntura idrossilata
Ci8= Acilcamitina (18 atomi di carbonio) satum
C18-011= Acilcamilina (18 atomi di carbonio) saturi idrossilata
C18: 1= Acilcamitina (18 atomi di carbonta) monoinsatura
C18:1.0H= Acilcanitina (18 atomi di carbonio) monoinsawm itrogsitan
C18:2= Acilcamitina (18 atomi di earbonio) di-insalunt

Ai sensi dell’art. 1, comma 2, del D.M. del 13 ottobre 2016, il panel delle patologie sopra elencate &

sottoposto a revisione periodica, almeno (riennale, in relazione all’evoluzione nel tempo delle

evidenze scientifiche in campo diagnostico-terapeutico.

Articolazione Organizzativa

1l sistema di screening nconatale ¢ un'organizzazione regionale o interregionale a carattere
multidisciplinare deputata a garantire Iintero percorso dello screening neonatale dal test di
screening, alla conferma diagnostica, alla presa in carico ¢ al trattamento del neonato, con un
coordinamento regionale dell’intero sistema di screening neonatale.

In ottemperanza all’art. 4 del D.M. del 13 ottobre 2016, la Regione, nell’ambito della propria
autonomxa ¢ tenuto conto di quanto gia m\plemenlato in tale ambito, pub clemdexc di avvi 1ler31 diun

unico laboratorio ch screenmn nconalale per lo screening dclle palolo;,le og,gelto dello SNE e per le




altre patologie oggetto di screening obbligatorio, quali 1’Ipotiroidismo Cpngefi'ito.
Cistica. - ' ' '

o o ‘..

la Fibrosi _

Sino ad oggi lo SNE & stato prerogativa solo di alcune realia 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
opportunita di salute offerte dalla nostra Regione ai nuovi nati. Secondo gli studi epidemiologici, un
neonato ogni 2000 ¢é affetto da una malattia metabolica ereditaria trattabile e dunque I’estensione

dello screening neonatale in Abruzzo portera alla prevenzione della disabilitd per almeno 5 neonati

ogni anno,

Punti Nascita

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

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

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

restando il rispetio della normativa sui dati sensibili.

Informativa per i genitori

Si evidenzia che la L. 1672016 rende obbligatorio lo SNE per tutti i nuovi nati, pertanto, non &
necessario acquisire il consenso informato, mentre deve essere comunque garantita I’informativa,
anche nelle lingue maggiormente diffuse nel territorio (Allegati 5 e 5 bis).

L'informativa, in un linguaggio facilmentc comprensibile, deve precisare sinteticamente e in modo
colloquiale quali sono gli scopi e le modalita dello SNE; le specifiche finalita perseguite (cura e,.
qualora lo SNE dia csito positivo, consulenza genetica); le mchialilﬁ di effettuazione del test e le

malattie testate; i risultati consegnibili, ivi comprese eventuali notizie inattese conosciute per effelto
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della diagnostica differenziale delle malattie oggetto di screening comprese nella Tabelld 3 del

presente documento; le modalita e i tempi di conscrvazione dei campioni; l'ambito di
comunicazione dei dati, specie con riferimento aj laboratori di screening neonatale, ai centri clinici
di riferimento e al Registro Nazionale delle Malattie Rare, al quale i dati sono comunicati tramite i

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

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

fornirc ai genitori in caso di positivita.

Trasporto

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

Aziende Sanitaric di appartenenza degli ospedali sede dei punti nascita.

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

trasfusionale.




Il laboratorio di screening nconatale

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

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

analilica e dispositivi adeguati a garantire la continuita, la qualita e I'adeguatezza delle prestazioni
erogate.

Il laboratorio di screening neonatale:

o riceve i cartoncini completi delle informazioni cliniche;

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

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

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

1l dosaggio per lo SNE con spot ematico su tutti i nconati della Regione Abruzzo verra eseguito

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

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

e Fibrosi Cistica, screenate ad oggi in Abruzzo (L.R. 102/97 e DCA n. 119/2015).

Inoltre, il laboratorio di Endocrinologia € collocato all’interno della struttura Ce.S.I1.-Met (Centro

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

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

nell’ambito di diversi progetti di ricerca. 11 laboratorio di screening neonatale garantisce anche

I’esecuzione del second-tier test.

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

logistiche di ottimizzazione delle risorse:

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

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

¢) I'utilizzo di un unico cartoncino per la raccolta e la spedizione del campione: 1’esame &
effettuabile sullo stesso cartoncino che viene utilizzato per le altre malattie, senza necessita

di prelievi ulteriori ai neonati e senza spesa aggiuntiva per la spedizione del cartoncino.
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Il Centro Clinico R S

11 Centro Clinico per le malattic metaboliche ereditarie ¢ parte della rete di assistenza per le malattic .

rare. Deve essere provvisto di personale formato ¢ dotazioni adcguate a caratiere multidisciplinare®,

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

Il Centro clinico:

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

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

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

assicura la gestione intensiva del neonato in condizioni critiche di scompenso metabolico;
stabilisce le relazioni con i scrvizi territoriali, inclusa la pediatria di libcra scelta;

csegue il follow up del bambino positivo;

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

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

Tabella 4. Presidi di rete nella Regione Abruzzo per le malattic rarc oggetto di Screening
neon:atale esteso.

4. MALATTIE DEL METABOLISMO

MALATHIA

CODICE | oy eaATTIABO CRINPD | asL1 ASL2 ASL3 ASL4
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In considerazione del fatto che, nella Rete regionale per le Malattic Rare della rcgioneﬁ%m

Presidi individuati per le malattic sottoposte allo SNE sono indicati nella tabella sopraindicata
(Tabella 4), il Centro Clinico viene individuato nella UOC di Pediatria del PO di Pescara, in
possesso dei reqhisiti previsti e coincide con il Centro di Coordinamento Regionale del sistema
screening. [l Centro Clinico provvede alla conferma diagnostica di secondo livello, anche genetico-
molecolare, potendosi avvalere, anche in condizione d’urgenza, previa definizione di protocolli
operativi trasmessi al competente Servizio del Dipartimento Salute, sia del collegamento con un
laboratorio di un presidio della retc nazionale’ sia del laboratorio di Genetica molecolare
dell’Univemitﬁ di Chieti-Pescara, gia precedentemente individuato per le analisi di conferma
diagnostica per lo screening della Fibrosi Cistica (DCA 119/20135).

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

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

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

[Estrailo da: Progetio CCM 2010 “Costruzione di Percorsi Diagnostico Assistenziali per le malattie oggetio di sereening
neonatale allargata™).
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Basso rischio / richiamo nen immediato: richiesta al Punto Nascita di un nuove campione di sangue da inviare al
Centro Screening per un ulteriore (est.
Alto rischio / richinmo immediato: convocazione immediata del neonato presso il Centro Clinico di riferimento per

I"accertamento diagnostico.

g In particolare con I'Ospedale Pediatrico Bambine Gesn, con il quale giit da anni esiste una reciproca collaborazione
per il rattamento delle patologic metaboliche in eta neonatale ¢ pediatrica,




Formazion'e _ ' RS )
La Commissione Rbgionale ECM, con il' supporto della ASR .e dcl Ceniro di Coo;ﬁiaﬁmexxto
Regionale per le Malattie Rare, individua un piano per la formazione degli operatori in lema di
malattie rare e di screening nconatale allargato, quale obicttivo prioritario e di interesse strategico

per la Regione Abruzzo.

Stima del costo dello SNE

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

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

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

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

Regione Atto normative Sanr:;‘:ig:: © Note
Da intendcersi come omnicomprensiva,
Veneto DGR 1. 1308 del 23 luglio 20136 55 incluso "ammortamento delle
allrczzature e il personale,
Deliberazione del Direttore Generale La tariffa comprende la fornitura dei
Toscana AOU Meyer n. 127 del 22 dicembre 50 IVA esclusa cartoneini e il servizio tramite corricre
2015 per il loro ritiro.
Deliberazione del Direttore Generale
Valle D" Aosta Azienda USL Valle D’Aostan, 1111 | 46,20
del 4 otobre 2017

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

Alla copertura degli oneri derivanti dalla attuazione degli screening neonatali per la diagnosi
precoce di patologie metaboliche ereditarie, si provvedé con le risorse speciﬁéatamcnlc'dcstinate e
valulale, a decorrere dal 2016, in 25.715.000 curo ai sensi dell’art. 6 delta L. 167 del 19 agosto
2010.




APPENDICE

L’ESENZIONE PER LE MALATTIE RARE

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

Come evidenziato nella DGR n., 521 del 26 settembre 2017, 1a malattia celiaca, la sindrome di down, la
sindrome di Klinefelter ¢ le connettiviti indifferenziate sona trunsitate dall’elenco delle malattic rare allegato
al D.M. n. 279/2001 neli’elenco dellc malallie croniche e invalidanti, di cui agli allegati S e 8 bis del
D.P.C.M. 12 gennaio 2017 recepiti con la medesima D.G.R. n, §21/2017,

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

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

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

In particolare, per quanto concerne la sindrome di Kawasaki, si evidenzia che essa ¢ stata cselusa dall’elenco
delle malattie rare e che la stessa non ¢ slata inserila tra le malattie croniche e invalidanti. Ne consegue che i
pazienti affetti da tale Sindrome che preseatino complicazioni carciache o che presentino aneurismi
coronarici ¢ periferici (soggetti inclusi nelle classi di rischio cardiovascolare IT1, 1V, ¢ V) potranno usuftuire
dell’esenzione per “affezioni de! sistema circolatorio” (codici 0A02, 0B02, 0C02) prevists dall’clenco delle
malattie croniche e invalidanti.

Le Aziende U.S.L. regionali provvederanno all’aggiomamento degli archivi e a alla sostituzione degli

ali assistiti, fino a quando al

&

attestati, curando di minimizzare per quanto possibile il disagio per
Commissione Nazionalc per I'aggiornamento dei LEA e la promozione deli*appropriatezza del SSN non
valutera la richiesta di ripristinare I'inclusione della malatiia nell’elenco.

Analogamente, per quanto rigiarda il Favismo (deficit di glucosio-6-fosfato deidrogenasi) & stato escluso dal
gruppo delle malaltie ereditaric (RDGO10), in considerazione del faito che la malattia non presenta le
caratieristiche di gravitd ¢ invalidita prescritte dalla norma ¢ che, in -genere le necessita assistenziali sono

contingenli perché associate a crisi cmolitiche acute. Di conseguenza, i pazienti affeiti da questa condizianc
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in termini pil generali, si sottolinea che la malatlic rarc gid presenti nell’elenco allegato al D.M. n. 279/2001

e confermaie dal D.P.C.M. 12 gennaio 2017 mantengono, nclla quasi towalita det casi, lo stesso codice di
esenzione. Quando s malawia ¢ ricompresa in un nuovo gruppe, cssa mantiene comungue il veechio cadice
ex D.M. n. 27972001, il quale ¢ riportato tra parentesi vicino al nome detla malattia.

In pochissimi casi (sindrome di Riley Day, sindrome di Moebius, sindrome di Schinzel-Giedion, sindrome di
Reifenstein), il vecchio codice di esenzione & scomparso ¢ la malattia deve assumere il nuovo codice del
gruppo in cui & stata ricompresa. ln questi casi, le Aziende UU.SSILL. dovranno procedere
att’aggiomamento degli archivi ¢ alla sostituzione degli atiestati di csenzione gia rilasciati ai pazienti affetti,
curando di minimizzare per quanto possibile il disagia degli assistiti. Gl assistiti che chiederamno
I"esenzione ex novo {nuove diagnosi) riceveranno |attestato con ii nuovo codice.

Inoltre, & necessario evidenziare che it D.P.C.M. 12 gennaio 2017 prevede, altresi, il trasferimento di quattro
malaltie dall’elenco delle malattic rarc a quello delle malaitie croniche ¢ invalidanti (malattia celiaca,
sindrome di Dowun, sindrome di Klinefelter ¢ connettiviti indifferenziate), a decorrere dall’entrata in vigare
del nuove eienco di malattic rare. G assistiti aftotti da tali malattie, gia riconosciuti esenti ed in possesso di
un atlestato di esenzione per malaltia rara, potranno continuare ad usufruire dei benelici gia riconosciwti fino
a quando le Aziende UU.SS.LL. non provvederanno all'aggiornamenlo degli archivi ed alla sostizuzione

’ '

degii attestat, curnndo di minimizzare, per quanto possibile, il disagio per gli assisziti. Inveee, 1 soggetti che
chicdono I"esenzione ¢x nove, presenteranno apposita istanza nel rispetto della procedura desceritta dal D.M.
28 maggio 1999, n. 329 e riceveraanno !'allestalo di esenzione per malatiia cronica ed invalidante. Si tiene a

preeisare che |'csenzione concessa a siffaile quatiro malattie ha durata illimitata.

PERIODO TRANSITORIO

Le procedure di riconoscimento del diritto agli utenti devono esserc gestite all’insegna della semplificazione
cd in modo da prevenire i} pid possibilc disagi all*utenza ¢ da evitare la inutile moltiplicazione dcgli accessi
alle strutture sanitaric.

La tempistica di enirata in vigore delle varie disposizioni del DPCM e le abrogazioni previste nell’articolalo
comportano problemi di successione tra regimi crogalivi.

In particolare, nei cast in cui tra la data dell"impegnativa ¢ quella dell’erogazione vi sia una modifica della
disciplina {ad es. nel caso di impegnalive recanti dala antecedente all’entrata in vigore del nuovo elenco
malatlie rare di cui all’allegato 7 del D.P.C.M. LEA), si dispone, in conformitd all’oricntamento fino ad ora

scyuito dal Ministero delia Salute, che si applichi il regime erogativo vigente alla data della preserizione.,
Pertanto, le prestazioni non piu previste in esenzione dai nuovi LEA (ad cs. malattia rara ex DM 279/2001,
ora rion ricompresa nell’allegata 7 D.P.C.M.)- saranno crogate in esenzionc s¢ prescritte con mpegnativa

avenic data anteriore all’entrata in vigore delle disposizioni o degli atiegati del DPCM,




Considerato che la Regione Abruzzo, come gia soprarichiamato, ha emanalo le primé 'xsposizioni attuative
i materia di LEA, in applicazione del D.P.C.M. 12 gennaio 2017, con la Deliberazione di Giunta Regionalé
n, 321 del 26 settembre 2017, che il suddetlo provvedimento ¢ stato formalmente notificato alle Aziende
UU.SS.LL. regionali, per i previsti adempimenti di competenza, in data 9 oltobre 2017, ¢ che, in ogni caso,
gli adempimenti di cui alla DGR 130 del 30 marzo 2017 potranno essere vealizzati solo all’ esito del
recepimento del presente dacumento teenico, si forniscono le segucenti indicazioni specifiche relative ad
eventuali errori di codifica da parte dei medici prescrittori: le impegnative che, seppur recanti data successiva
all’entrata in vigore delle disposizioni o degli allegati dcl DPCM, riportino I'indicazione del vecchio codice
di esenzione devono essere acceltate dagli crogatori, purché abbiano una data di prescrizione non successiva
al 31.12.2017 ¢ contemplino correttamente esclusivamente le prestazioni previste dai nuovi LEA.

Nel caso di prestazioni erogate presso Strutture sanitaric extraregionali, gécorre invece attenersi alle

specifiche disposizioni della Regione di appartenenza delle medesime Strutture.
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RLODGY  [LICIIES SCLEROSUS BT ATROPHICUS : "'N"';,‘g'if:'l_’l’,‘:f?m“ BERMATOLOGIA
i : SANTO SPIRITO PESCARA
UGS D, SERVIZIO
RLOITD  [SISDROME MICHELE TIRE BADY DERMATOLOGIA
SANTO SPIATD FESCARA
SCLERDSI CUTANEA DIFUSA AD CLINICA DERMATOLOGICA U.D,S.D..SHWIZIO
RLOTEO A LTA GRAVITA CLIRICA .1, ORTONA DEGLATOL Al
; SANTO SPIRITO FESCARA
= 0.0.5.0. SERVIZIO ]
RLOWO  |PIODFRALA GANGRENOSO CRONICO C“N"‘:grg:;g‘?:oclc" DERMATOLOGIA u.o.‘t]x ::%m:g‘m
S SANTO SHRITO PESCARA :
: SENDROMI CON DISPLASIA LoD, SERVZIO
RNGIS [ s DERMATOLOGIA
SANTO SPIRITO PESCARA
‘ W A UO.5D. SENIZIO U.0.C. FEDIATRIA £
R sl i B DEMATOLOGIA NECNATOLOGIA
SANTO SPIRITO PESCAIA GMAZZINI TERAMO
I L0810, SERVIZO
RNGSG0  |DISCIERATOS! CONGENITA CERe e aaaiea, DERMATOLOGLA
L CeECh SANTO SPRITO PESCARA
.0.5.0, SERVIZIO
RNI32  [IPOMELANGSI©I IO cunm;\uuﬂuun.?;‘?:nmm DERMATOLOGIA
o i SANTO SPIRITO PESCARA
U.0.5.D, SERVIZIO
HNISIE  [IPOPLASIA FOCALE DERMICA cumc? g‘é‘;’:\? :umc A DERMATOLOGIA
- SANTO SPIITD PESCARA
U.0.5.0.SERVIZIO
7 ROV
RNOSID  [INCONTINENTIA PIOMENT! e DERMATOLOGIA
- : SANTO SMIITO PESCARA
U.0SD.SERVIZIO
RN1680  |SINDROME TRICO-DINTU-OSSEA DEIMATOLOGIA
SANTO SPINTO PESCARA
e e U050, SERVIZIO
KNGO |HHOSI CONGENITE C“""C: g’fn‘;‘tmﬂm"c“ DERMATOLOGIA
09810 SANTO SPIRITO PESCARA
] U,0.5.D.SERVIZIO
Y ANTOLOGICA
REG0D  |tPERCHERATOS| EMDERMOLITICA Ry el DERMATOLOGIA
D DETE SANTO SPIRITO PESCARA
U.0.5.D.SERVIZIO
EENELL SINDROMEKID DERMATOLOGIA
SANTO SPIRITO PISCAA
U.0.5.0. SERVIZIO
D ;
RNO508  |CUTIS LAY e zf:n orrlfgx?: onen DEEMATALOA
o ' SANTO SPIRITO PESCARA
. CHERATODERMIEPALMOPLANTAS CLENICA DFRMATOLOGICA U030 SELVIAG
REGEE | epmanie £.0, ORTONA REMATDLOGA
: P SANTO SPIRITO PRSCAIA
U051, SERVIZIO
R .
RNUSI0 NELODEIMA PIGMENTOSO e [c: ;!ﬁ:‘:\;’? ,: s DERMATOLOGLA
: SANTO SPIRITO PESCARN
CHERATOST FOLLICOLALS CLINICA DERMATOLOGICA ULED, SHvaQ
RNDSIE | CUMINATA 7.0, ORTONA el e
w B 4 SANTO SPIRITO FESCARA
uxpsae  [CUTEMABMORATA CLINICA DERMATOLOGEEA uu_‘.-.\a ;“j‘ux’f
A », o -’ 1] !‘ . o
TELEANGECTASICA CONCENITA 1.0, DRIONA s-\muou_ S"[,m. g v L .
: o s 11,050, RERVIZIO ’
RXO550 DARIFR, MALATIA DI c uNlL:g!g&:ﬁf{_oﬁwﬁ PERMA TOLOGIA
o i SANT SPIRHIO PESCARA
: U050 SERVIZIO
cLINIC FRM A
EFDERAMOLISI BOLIISA EREDITARLA CLINICA IERMATEN, X




] UOS.D.SEAVIZD
nnese , - DERAIATOLOGIA  *
SIMMETRICA PROGRISSIVA SANRO ShAING PR
HOS.N. SHVIZIO
NS9O ERITROCHERA TOURRMIA VAKIAILS DERMATOLOGA
SANTO SPEITO PESCARA
U0 S.D. SERVIZIO
RROG0  |PACHIDERMOPERIOSTOSH cHinica b oA IHRMATOLOTHA
0. SANTO SPIRITO PESCARA
. . 110,50, SERVIZIO
{NDE  [PSEIDOXANTOMA HLASTICO Cun w: g 'aolm;':{‘" aca DERMA FOLOGHIA
0-0R1GY SANTD SFIRITO PESCARA
] U.0S.D.SEVIZIO U.OC. PEDIATRIA £
RNoS  |AMLASIA CONGENITA DELLA CUY €1IICA De 0"‘;&“?“'“ CERMATOLOGIA NEONATOLOMA
- SANTO SMRNO PISCABA | GMAZZINI TERAMG
LLO 5.0, SERVIZID
watm fuavowiss, sWpROMED DERMATOLOGIA
SANTO SPIITO PESCARA
LOSD SERVIZO
RNTSGU NIRELLAXOVA. SINDROME Ot BERMATOLOGIA
SANTO SPIRITD FESCARA
U.0. RDERMATOLOERA . rpe U.0.8.D. SERYIZI)
UNIGH  |SINURUME DELNEVO DISPLASTICO GNCOLOGICA Cu“’c:(',"?:ﬁg'i’;‘“""" DERIAIOIAGA
SAN SALVATOKE LIAQUILA ‘ SANTO SPIRITO PESCARA
1.0. DERMATOLOGIA | . N U051, SERVIZIO
WX1660  [SINDROME DEL NEVO EFIDERMICO UNCOLOGICA reses f;":)t,:‘,z)r;];‘omc" DERMATOLOGIA
SAN SALYATORE LAQUILA 0 SANTO SFIRITO FESCARA
LLO.S.D. SERVEAD
RNI1700  |SIOGREN-LARSSON, SINDROME bl C”“'t: ?g;‘g:f’“’c" DERMATOLOGIA
0. SANTO SPIRITO MESCARA
U.0.5.0. SEWVIZID
ANITIO  |TAY.SINDROMED DBUMATOLOGIA
SAXTO SPIRITO PESCARA
14, MALATTIE DEL SISTEMA OSTEOMUSCOLARE E DEL TESSUTO CONNETTIVO
TonIE, ' . . T
MALATTIA MALATTIA B0 GRUPPO ASL AsL2 ASLS . ASL4
] CLINICA MEDICA V.OC. REUMATOLOGIA | U.0.C. MRDICINA GENERALE
HMA0ID  |DERMATOMIOSITE 55 ANNUNZIATACIIET) | SANTOSHIRITO PESCARA | G, MAZANI TERAMD
CLINICA MEDICA \LO.C. REUMATOLOGIA | 11.0.C. MAEINCINA QENIRALE
RMootD  [POLIMIOSITE SS. ANNUNZIATA CIUETY | SANTO SPHUTO PESCARA G, MAZZINI HIRAMO
aspoy |PNDROME DA ANTICORFI CLINICA MEDICA UOC. REUMATOLUGIA | UL0.C. AEDICINA GENERALE
3 ANTISINTETAS] S5. ANNUNZIATACHIEN | SANTOSPIRITO PESCARA | G, MAZZINT TERAMO
CLINICA MEDICA UOC. REWMATOLOGIA | U0, MEDICENA GENERALE
fth1e930 CONNEITIVITE MISTA SN, ANNUNZIATACIHET] | SANTOSPIRITOFESCARA | G MAZZINI TERAMO
o ! CLIVICA METKCA \L0.C. REUMATOLOGIA | ULOLC MEDICINA GEXERALL
RM®UD  FASCITE EDSINOFLA S5, ANNUNZIATA CIAET] | SANTO SPIRITO FESCARA G. MAZZINT TERAMO
CLENICA MEDICA UO0.C. REUMATOUXHRA | UO.C. MEDICINA GRNERALE
AMEOR FASCITE DIFFUSA SS. ANNUNZIATACHIET) | SANTOSPIRMUPESCARA | O MAZZINI TERAMD
CUNICA MED(CA UO.C. KEUMATOLOGIA | U.0.C. MEDICINA GENTRALE
KAMCoss | POLICONDRITE RICORRINTE S5, ANNUNZIATACIIET) | SANTOSPRITO MBCARA | G, MAZZINI TERAMO
otan  ANGIOMATOSI CETICA PFFUSA CLINICA METHCA \L.O.C. REUMATOLOGIA
DPELLOSS0 S5. ANNUNZIATACHEER) | SANTO SPIUTO PESCARA
] CLINICA METCA UO.C. REUMAIOLOGIA
I“)lﬂm IETEROPLASIA USSEA PROGRESSIVA $5. ANNUNZIATA CHIEHH SANTO SPIRITO PESCARA
notooro | PHRODISPLASIA OSSIFICANTE CLINICA MEDICA UOC. REUMATOLOGLA
PROGRESSIVA 55, ANNUNZIATACIIET | SANTO SFIRITD FESCARA
CLINICA MEDICA UOL REMATOLOGIA
HMOIE0  RELORROSTOS) S5 ANNUNZIATACIBETI | SANTO SPIRITO PESCARA
] CLINICA MRDICA UK. REUMATOLOTIA
HMOIID  JAHOSITE A CORP INCLLSE S§ ANXUNZIATACHIFTT | SANO SPIRITO PISCARA
— - CLINICA MEDICA LLOS, REUMATOLOGA
RAOHL (AHOSITE EOSINOITLA IDIOPATICA S§ ANNUNZIATACHIA | SANIOSIRFO PESCARA
, — CLINICA MEDICA UOC. RAUMATOLOGA | UO.C, MELSCINA GENEIALE
RMOI20  [SCLIROS) SISTEMK'A PROGRESSIVA SS. ANNUNAATACHIEN | SANTOSHMRIIC PESCARA | G MAZZINT TERAMO
RN SINDROME SAFHO CLINKCA MEICA U.0.C. RIBMATOLOGLA V.O.C. MEBCINA GEXIRALE

S5 ANNUNZATA CHIER

SANTO SPOUIO INCARA

G. MAZLINY TERAMU)




15. MALFO! ONI CONGENITE , CROMOSOMOPATIE E SINDROMI GENETICHE
- CODICE e o dibtr m‘;..‘: e R R e i
B 5 Y i L i CASLY I
M ”.‘ 1ALA PP = ASE 1 st 2
1L0.C, PEDINTIIA B
L61.C, GENETICA MEDICA 10.C. PEDIATRIA :
W00 [ARNOLD-CIUARL, SINDROME DI e ; : g NEONATOLOGIA
S5, ANNUNZIATA CHIET | SANTO SPRITO MSCARA Pt i
aneazq  |MICKOCEFALIAISOLATA © UD.C. GENETICA MELICA U.0.C. PEDIATIUA
RINDHOMICA S5, ANNLNZIATA CrIET SANTO SPIRITO MESCARA
A 10,0, GENEHEA MEDICA
RNGMO  [AGENESIA CEREDELIARY P Sl
onis ‘ U.0.C. GENENICA MEDITA U.0.C. PEDIATIIA
o HOLREN, SINDROME DR SS. ANMUNZIATA CIUET SANTO SPIRITO PESCARA
anonen |USSENCEFALIA ISOTATA © 1.0.C, GENENCA MEDICA L0 PEDINIRIA
SINDROMICA ) S5 ANNUNZIATA CHIET] | SANTO SPOUTO PESCARA
xooen  [CLOVROSERCEFALIA ISOLATAQ 11.0.C. GENETICA MEDICA L.0.C. FEDIATRIA
. SINDROMICA SS. ANNUNZIATA CHIEN | SANTO SPIRIIO PESCARA
; AGENESIAVDISGENESIA DEL CORMD S (O VAN UO.C.PEDIATRIA &
NS0 JCALLOSO 26 PORMAIULATA G S5, ANNUNZIATA CHIETL | SANTO SPIRITO PESCARA REGRA O
SINDROMICA i 3 GAMAZZING TERAMO
. . U.0.C. GENETICA MIFRICA
RNIM0 JAASE-SMITIL SINDROME Dt p g R e gyt
11.0.C. GENETICA MUDICA
RNISTH  [NEUROACANTOCTIOS P Ir at
; : LQ.C. GENENCA MERICA
RNIB3ND  [SINDIOME ACROCALLOSA S5, ArNUNZANTA EET
- S ’ U.0.C. GENETICA MEDICA
ANIT40 [WALKER-WARILIRG, SINDROME DU XS, ANNCAZIATA CHEET
ALTISINGROMI MALFORMATIVE
anGon  |CONGENTTE GRAVI EDINVALIDAKT) U.1),C. GENETICA MEDICA
CON PREVALEN 1E ALTERAZIONE DA, §5. ANSUNZIATA CHIED
ﬂsusmm NERVOSO
ROONO  GERSTMANN, SINUROME DI
Rrciss  |PNOFTALMIANMILROFTALMIA U.0.C. CRNENCA MEDICA
[SOLATE O SINDROMICHY S5 ANNUNZIATA CLIETI
axtazo | TPIR-CHAVANY-MARIE SKDROME V0.C. GENENCA MEDICA
0 ot S8 ANNUNZIATA CHIED
. . U.0.C. GENETICA MEDICA
RNDOSO [ ANENFELD-RIEGER. ANOMALIA Dt %8, A RrEA CHER]
U,0.C, GINETICA MEDICA
RNI020  [AXENFELI-UEGTR, SINDROME plipt ool eninp et
U0,C, GENETICA MEDICA
REMOI | PETERS, ANONMALIA DY 55, ANNUNZIATA CIIET
UOC. GRNETICA MEDICA
UPMID AN S5, ANNUNZIATA CIUET)
s LOBOMA CONGENITO OCULARE . UO.C.CINETICA MEDICA
> LS0IATO D SINDROMICO S5, ANNUNZIATA CHIET)
r— COLOBOMA CONGENTTO DAL NISCO U0.C. GRNETICA MUDICA
(ITICO $5. ANNUNZIATA CTIETT
‘ . - ULOC. GENFTICA MEDICA
RNOIZ0  [ANOMALIA \ORNING-GLORY 55, ANNLBZIATA CHETT
tin PERSISTENZA DELLA MEMIIANA | VDL, GENETICA MEDICA
> PUPILLARE 88, ANNUNZIATA CHiET
L ) U0.C, GENETICA MEDICA
BNISED  [RNORRIF, MALACTIATY o AT TR
VOGT- KOYANAGE HARAUA. LLO C. GENETICA MEDICA .
l“"'m SINDIOME DI 5. ANKUNZIATA ClErTT = e,
- £ .
fat [ Vol W,

——




MALATTIA

5SS ANNUNZIATA CTHIFN

‘ s ; 1.0 €, GENETICA MEDICA
RNOAGH | PISPLASIA SEMTLOTTICA R 4
‘ .0 C. GERETICA MEBICA
BRI | AR SINIROSTELS 5% AMNUNZIATA CHINH
: ’ LLOC. GENETICA MEDICA
RN [WFILL-MARCHESART, SINDROME Bl S B et
ALTHE SINDROMI MALFORMATIVE
Gy |CONGENTIR GRAVI ED BNVALIDAN 11 LIOC GINENCA MECA
2 CON PREVALENTE INTERESSAMEN1T 55 ANNUNZIATA CHIEN
DELLAIPARATO VISIVO
. s L0, GRRETICA MEDICA L0 C. PEIRATIIA
KAGIL  [SRITROMECORECRANIASINOSTOS! S5 ANSUNZIATACIEIN | SANTOSIIITO IFSCARA
2 ;i L.0.C, GENENCA MEDICA
RNGOIN ACROCEFALOSINDATILIA %, ARNUNZIATA CLLT
, L0,C. GENETHA MEDICA
RNUSID [ANLEV-HIXLFR. SINDROMEDI ol ity
: : UOLC. GERIEA MEDCA
hene AL SISTEONE R S5, ANNLNZIATA CHIEIL
o i L0.C. GENENCA MEDITA
AN |CARPENTER. SINDROMEDI i
u & 11.0.C. GENETICA MEDICA
BT PREIFFERL SINDROME Df S8, ANNUNZATA CINEN
" 110.C. GENENICA MEDICA
ANIZI0 [SUMAHTI, SINDROME DI oyl
3 ! . \LO.C. GENETICA MEDICA L0c PEDIATRIA
NGO (CRANIOSINOSTOST PRIMARIA S5, ANNUNZIATA CTIETT | SANT(I SFIRITO PESCARA
. U.0.C. GESETICA MEIXCA V0L FEDIATRIA
KNG JCROUADN, MALATIADE S5 ANNUNZIATACHIET] | SANTO SPRITO PESCARA
, . : U.0.C. GESETICA MEDICA
BNGus  |DISOSTOS) MAXILOFACCIALE St B Sy
) {L0.C. GENETICA MEDICA
RNGO& DISFLASIA FRONTO-FACIH-NASALE 55, ANNUNZIATA CHIET)
. w— V0.0 GENENUA MEDICA
RNGoM IRSPLASIA MAXILONASALE S5 ANNUNZIATA CHIET
: . . 11,067, GENETICA MEDICA
RNSI5:  [IACKSON.WEISS, SIXDROME DI S5 AKNUNTIATA Cvuim
’ y - AL0.C. GENETICA MEDICA
RIS [NAGER SINDROMGM T e By
ALTRE ANOMALIE CONGERITE GiltAvt
e ED INVALIDANTE DEL CRARIO B0 U.0.C. GENETICA MEDEC A
HOMD e 1 EOSSA DELLA FACCIA. 08 5. ANNUNZIATA CHIER
TEGUMENT! E DELLE MUCOSE
SINDROMI MALFORMATIVE
ey [CONGENITE GRAVI ED INVALIDANTI LO.C. GENETNICA MENCA
s CON ALTERAZIONE DELLA FACCLA S5 ANNLNAATA CHIET]
COME SEGNO TRINCIPALE
g (LO.C. GENETICA MECA
OIS 108 DM, SEEROE S5, ANNUSZIATA CLIk
neyr  [SPPROMECEFALOPOISINDATTILIA U.0.C. GERETICA MEDICA
DI GREG S5 ANNUNAATA CHIET
) " : 1.0 C. CANEIDNCA NEFDIUA
RNed70 SINDIUOME OTO-FALN 1U- IR IALE $§ ANNINZIATA CHIER
S . LLO.C GENENCA MEICA '
Lol e §5 ANNUNZIATA G it
EETE] DEFORMITA® [ SPRENGH. UL GENETICA MEINCA




55 ARNLNZIATA CIHEDR

SANTO STIRIMD PESCARA

A : . J VO € OMIETICA MEDICA 2
RN0250 CAMITORATTTUA FAMITIARE S5 2N N EATACCHIER
5 " ; U.0.C. CHIUAGIA
RNODDD  [POLAND, SINDRUME lesj"s.'\";a%r-l-‘vl M“;‘A"é'l'm‘ PEDINTRICA
- i SANTO SPItHO FESCARA
; % 2 VOC. GENIETCA MEINEA
RNRIGD SINDROME FINORO-FACCLALE £5 ANNUNZIATA CLUEN
NGO SINEROM CON ARTROGRIPOS] BOLC GENETICA MUEICA
: MULTIPLE CONGENTTE 55, ANNUNZIATY CHIET)
) U0.C. GENERCA MEDICA
RN10ED RODERTS, SINDEOMIDI S iR CinEa
S SINDROME THISMA- LO.C GENETICA MERCA
1 PSEUDOUAMPTODATTILIA 5. ANNUNZIATA CIlED)
; > . {10.€, GENETICA MEDICA
nNesge FRERMAN.SHIELION, SINDROME DI g
, : p——— . U.0.C GENETNICA MEDICA
RXI110 SEQUENZA DA IPOCINESIA FETALE ps Rt i)
” . . — L.0.C. ARNEENCA MEDICA
RNI1STO SINDROME DA PIERIG) MULTIPLI 58, ANNUNZIATA CLRETI
ALTRESTNDROM| MALFORMATIVE
RNGIST CONGENITE GRAVE D INVALIDANTI U.0.C. ERETICA MEDICA
g CON ALTERAZIONE DT ARTE 55 ANNUNZIATA CHIET]
COME SEGND PRINCIPALE
: e ; U.0.C. GENETICA MEDCA
IENG4D SEQUENZA SIRENOMELCA ©S. ANNUNZIATA CHIETE
- : P e 1L0.C, GENETICA MEDICA
RO ADAMS-OUIVER, SINDIOME DU 55, ANNUNZIATA CHIEIT
RN ISINDROME TROMBOCITORIUCA U.0.C. CENETICA MEDICA
s CON AFLASIA DEL RAIRO S8, ANNUNZIATA CHIETT
ISINDROM MALFORMATIVE % S . L.0.C, FEDIATRIA E
RNGLa [CONGENTTTE GRAVI ED INVALIDANTI L;:";;N'?Nrg;\"ém NEDNATOLOGIA
DEL CUORE E DI GRANDI VASE ) ' GLMAZZINT TERAMO
oas — U.0.C. CHIRURGIA
RNDISO |BLUS RUGBRER BB NEVUS “é"g&i?mﬁ:;:;énm’i;? PRAATRICA
- AR SANTO SPIITO PESCARA
. . . U.0.C. GENETICA MEDICA
RKoT40 IVEMARR | SINDROME DI 4. ARNIREZIA FL LA R
s 120,C. CHIWRALA
RNISID  [KLIMELTREMAUNAY. SINDROME DE ‘i’?‘ﬁ;'m;‘:;;fé; PELIATRICA
2 SANTO SPIRILO FISCARA
ALTRE STNDROMI MALIURMATIVE s = U.D.C. CHIMURGIA
= LOC, GENIEE EDNCA £
RNGI4Z  JUONGENTIE GRAVI ED INVALIANTE 155 (w.::ruv;::t::;mrn PEDIATRICA
DU VASI PERIFERICH R R SANTO SPUTO PESCARA
. ” : UL0.C. OENETICA MEDITA
AND3IO K LIPPRL-FEIL SINDROMIE D o NG A o )
U0.C. CIIRURGIA
3.C. GENENCA MEDI '
wxE20  |GASTROSCIIS! e i\:ﬁ;ﬂ A;“’ﬁmg? PEDIATRICA
. =TS " SANTO SPIRITO PESCARA
1LD.C. CHULLALGEA
0.6 GENETICA MT
RN [SINDROME PRUNE HELLY ‘f;; e Hm:m m[ﬁ':: PEDIATRICA
g = SANTO SPIRITO PESCARA
LLO.C CHIRURGIA
0.C. GENTEIT A M ‘A
RNe32 ONFALOCLLAE Ei'i‘?f:‘l\llh'z';:\ m:’é’n PEDIATRICA
o ! ’ SANTU SPIITO FLSCARA
ALTILE MALFOIMAZION| CONGERTTE R 1L0.C, CHIRURGIA
NG |[GRAVIED INVALIDANTT DELLA gt W e PIENATRICA
PARETE AIDIOMINALL ' o - SAKTO SPIUTO PESCARA
HNOIOU (ML FORMAZION E ANO-RITFTALE IN VO.C. GINEICA MEDIUA ORI VL. PEINATIIA |
: FORMA ISOLATA O SINDROMICA 5. ANKINZIA I CHIET PHRINTIEA NEQNATOLOGIA
iy ' - itk it SAN 0 SHRITD PESCARA CLAAZZNT THWAMO
. . SR U.0.C. CHILECA V0L PEDIATIUA L
110 C. ENETICA MECA : v
R0zen TISCISPRUNG, MALATTIA Ul PEMEATRICA

NEONATOLDGIA




FCORICE [} S8E
s |

GOLDBERG-S1FRINTZEN, SINHOME

.00, GENETICA MEDRCA

S5, ANNUNZIATA CIRET)

i N S5 ANNUNZIATA CHIET
< i 1 €1.C, CHIURGLA LO.C, PERIATRIA €
irnn210 ATRESIA MUIARE L;‘;’{\ﬁf;:ff;;gfﬁl: PEDIATRICA NEONATOLOGA
i y SANTO SPIRITO PESCARA GMAZANT TERAMAO
2 1L0.C. CHRURGIA
13 €. GENITICA MEDIC
RN2I8  [CAROLL MALATTIADI bt i,{:ﬁ,‘:?::;‘ﬂ.mk.r‘,‘ PEDIATIICA
SRR ) SANTO SMRITO FESCARA
G 110.C. CHIRURGIA
BNGRIE  [AALATTIA DEL FEGATO POLICISTICO ‘;’1&%&'::;2:;; PEDATRICA
o = SANTO SPIRITO PESCARA
DIFETA CONGENTI DIL TUBD U.0.C. CHIRUR(A 110.C. PEDIATRIA £
X ENET
RNGISI  |DIGERENTE AGENESIA, ATRESIE by PEIXATRICA NEONATOLOGIA
FISTOLE £ BUPLICAZIONI g ‘ SANTO SPIUTO MNCAILA MATZZINT TERAMO
P T 1.0.0. CHIRURGIA UQ.C. PEDIATRIA F
RNOLED rACHEDESOFAGEN S5 ANNUNZINTA CHIET] PORLATHICA BRONATOLOGLA
SANTO SPIRITO PESCARA GANZZING THRAMD
LO.C, CHIRUROIA AT0.C. PEDIATIUA L
AT ATIESIA DEL DEGILNG l;qo.i\m.‘;ﬂ?ﬁhﬁg:f; PEDIATRICA NEONATOLOGIA
Hha T gAN10 SPIRID MISTARA (5 MATZINT TERAMC
- LL0.C. CTIRLRGEA UO.C. PEIATRIA E
. MEDRRTA
RNBIS)  |ATRESIA O STENOSI DUODENALE ‘;;’f\;‘fz‘sﬁ;a :::M . FEDIATRICA REDNATOLOGIA
LA 1 saxroseimrmo pEsCARA GMAZZINI TERAMO
ALTRE MALFOUMAZION] CONGENITE eliens 1,0.C. CHIRURGIA
WNGIST  [CIAYI D INVALIDANT l;: ih;"";:z'&:ﬂ :';ﬂf; y PEDIATRICA
DELAPPARATO DIGIRENTE : | savmo smmo pEseara
' = o . 0., GENETICA MEDICA
ANDISE  [RENECON MIXILLARE A SPUGNA S5 S IATACHATA CHIE
MALATTIA RENALE CISICA L0.C. GENEDEA MEDICA L.C, ERAREIIN UOL. FEAATRIA E
RNG2EL  loenenca S5 ANNUNZIATA Cllin SEANTRICA MECMA R BYGEA
e ; : SANTO SPRITO PESCAILA GAIAZZR TERAMO
RENE POLICISTICO AUTOSOMICO U.0.C. GRNETICA MEDICA UG CLPEINA ©
Fanikin RECESSIVO S8 ANKUNZINTA CUIET] NEOHATOLOGH:
; GMAZZING TERAMO
) ULC. GENEICA MIDICA
Rnopse  IMECKEL. SINDROMIT A SS. ANNUNZIATA CHIET
— 1.0.C. CHIUREHA
NS0 |ESTROFIA VESCICALE ‘g'ghﬁz’:‘:\“g’{?fﬁ‘ PEDIATRICA
" SANTO SPIRITO PESCARA
DIFETT] DELLO SVIL.UPPO SESSUALE :
enGios  |CON AMBIGUITA' DE GENITAL O 0.0.C. GENETICA MEDICA LLO.C. PEDIATRIA “ﬁ&%‘mﬁ
> DISCORDANZA CARIOTIIO SVILUFIO S5, ANNUNZIATA CHIEN | SANTO SPIRITO PESCARA oot ot
GONATECO EO FENOTIFO
L.0.C. GENETICA MEIHCA U0.C. PEDIATRIA
RANGOID.  [PATLIDOBRMAFRIARSH S5, ANNUNZIATA CIUET] | SANTO SPIRITO MSCARA
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ALLEGATO 2

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

alPEsenzione (da trasmetterc per via telematica al Registro Regionale)

Rilasciata dal Presidio delln Rete af sensi dedlast. 2, comma 2. ed delllaa. 3, commi 1.2, 3 ¢ 4 del DM n. 279 del 18652001 "Regolanento Ji
istituzione della Rete nazionale defle Makitic Rare ¢ di esenziene dalln paneeipazione al cosio delle relative presuszioni sanitarie, ai sensi dell'an. 3.
comma I, fettera b) del DLys 39 apdle 1998, n. 124" ¢ dellan. 52 del DPCM 12.01.2017 “Definizione ¢ aggiomamento dei livelli wssenziali di
assistenza. di cui all’articolo 1, comma 7, de! decreto legistalivo 30 dicembre 1992, ¢ 502

Ente: )

Data: Luogo: B
Si certifica che

Nome: Cognome:

Data ¢ luogo di nascita

Comune ¢ indirizzo di residenza

Codice fiscale:

It portatore della seguente patologin

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

Contraddistinta dal codice di esenzione

(riportare il cadice corrispondente di cui all’ Alleaatlo 7 del DPCM 12.01.2017)

Timbro e firma del Medico Responsabile

del Presidio di Rete




- ALLEGATO 3

SCHEDA DI VALUTAZIONE DE]I REQUISITI PER L’INSERIMENTQ
NELLA RETE REGIONALEFE PER LIE MALATTIE RARE

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

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

SERVIZI PRESENTI ALL'INTERNO DEL PRESTDIO

3. Servizio per I"emergenza dedicato a malattic rare (es. rinlracciabilita/reperibilita) ]
S€ SI, SPECIHICAIE! L.ttt ettt rrs e sa et sta e et e b e benese e eae

4. Servizio di consulenza genciica O
5. Laboratorio di genctica medica e}
PERCORSO DIAGNOSTICO TERAPEUTICO ASSISTENZIALE

6. Esiste ui: percorso diagnostico-terapeutico adottato ¢ [ormalizzato per la specifica condizionce? O

Se Si, allegarce la documentazione in cui € formalizzato il percorso.

7. 11 presidio € in grado di garantire la presa in carico globale ¢ multidisciplinare del pazicnle, che comorenda
la fuse di accertamento diagnostico, il follow-up ¢ il trattamento:

0O No

O Si, nella sua inlerezza al proprio interno

0 Si, per mezzo di una collaborazione csterna G in ltalia O all’estero
[n quest’ullimo caso, speciticare 1 Presidi e [/e Unita OperativaZe di riferimento

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

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




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

8. Attivita formativa organizzata dal Presidio (Se si, allegare documentazione a supporto) m
9. Attivita formativa organizzata dal Referente (Se si, allegare documentazione a supporto) i
10. Partecipazione del Referente a convegni in qualita di relatore/moderatore o
RELAZIONE CON ASSOCIAZIONT, PAZIENTI E FAMILIARI

11. 11 Presidio collabora con Associazioni di pazienti efo familiari dedicate alla malattia? J
Se Si, indicare di seguito i riferimenti della/e Associazione/i:

12. 1l Presidio € dotato di un site web istituzionale con spazio dedicato alle Malattic Rare? 0O

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

13. Partecipazione a “trial clinici”

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

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

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

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

Se Si, indicare di seguito la denominazione dei progetti, le annualita ¢ la fonte di finanziamento:

[89)



ALLEGATO 4.

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

teompilare un modulo per ognt fannacy, intepratore, dispusitive)

Al Diretlore del Servizio Farmacia

:I\S ld —
Il sottoscritto ] Qualifica__ B
Unita Operativa cne
Email . Teletono o
Richiede per il pazicnte
Cognome ¢ Nome Data di nascita / /
Codice fiscale B Asldi appartenenza _
Patologia Codice csenzione
FARMACI 1181 aNoO
Se SI. compilare la sezione seguente:
Principio attive Forma farmaceutica

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

J Giornaliero
0 Per ciclo trattamento

T Per singolo trattamento

Durata del trattamento — O izio terapia O Proseguimento terapia

Per la seguente indicazione terapeutica




I1 Responsabile dell’Unita Operativa dichiara sotto la propria responsabilita:

O

0

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

che vi & asscnza di valida alternativa terapeutica (va csplicitata ’assenza di valida alternativa
terapeutica e va riportato il bencficio atteso in termini clinicamente rilevanti. Eventuale
relazione su csito del trattamento di eventuali pazienti analoghi per 1 quali sia slato gia
autorizzato 1'uso);

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

che non & stato possibile 'accesso al farmaco gratuitamente ai sensi del D.M. 08/05/2003 “uso
compassionevole™;

che si allega consenso informato del pazientc ovvero dell’escreente la patria potesta in caso di
minore o del tutore in caso di paziente interdetto o inabilitato.

Il Responsabile di Unita Operativa si impegna, inoltre, a fornirc una relazione sull’andamento
clinico del caso al Servizio Farmacia ad un mese dal trattamento e ad intervalli regolar, a seconda
del tipo di malaltia e trattamento, con cadenza almeno semestrale.

Evidenze cliniche riscontrate dagli studi presentati

Referenza, Studio clinico, Fase | Numero pazienti trattati Risultati

Galenico magistrale O S1 CNO

Sc SL compilare la sezione seguente:

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

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

INTEGRATORI 0 Sl1 ONO

Se S1, compilare la sezione seouente:




Denominazione

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

C Giornaliero
O Per ciclo trattamento
3 Per singolo trattamento ___

Durata del trattamenlo O Inizio terapia 3 Proseguimento terapia

Per la seguente indicazione terapeutica_

Il Responsabile dell’Unitd Operativa dichiara sotto Ja propria responsabilita che:

0O L’intcgratore € inserito nel Registro Naziopale Integratori, ai scnsi dell’art. 10 del D. Lgs 21
maggio 2004, n. 169;

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

DISPOSITIVI 0SE ENO

Se Sl comnpilare la sezione scauente:

Denominazione
Codice CND

Durata del trattamento 3 Inizio terapia 0O Proseguimento terapia

Per la seguente indicazione terapeutica

11 Responsabile dell”Unita Operativa dichiara sotto la propria responsabilitd che:

1 1l Dispositivo € inscrito nell’Elenco dei Dispositivi Mcdici del Ministero della Salute;
1 1 Dispositivo ¢ indispensabile e insostituibile ¢ che, in assenza, il paziente ¢ a rischio di
aggravamento della patologia.

Responsabile dell*Unita Operativa

{timbro ¢ litmga)
et

-

fad



‘PARTE RISERVATA AL DIRETTORE DI FARMACIA

1. Si riscontra asscnza di alternative terapeutiche?
S1

NO | Spccificare

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

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

S1 | Allegare cventuali studi a supporto di tale uso off-label
NO | Specificare

3. Eventuali note/conclusioni

Il Direttore di Farmacia

(timbro ¢ {irma)




ALLEGATO S

Dichiarazione di avvenuta informativa per Pesceuzione dello Screening Neonatale [lsteso per
le malattic metaboliche ereditaric.
{Carla inlestata del Punto Nascita)

Lo sereening nconatale rappresenta un'importante sirumento di prevenzione, graiuite ed obbligatario. La
diagnosi precoce delle malaltic metaboliche ereditarie ¢ molio importante, perché consente di iniziare
tempestivamente terapie ¢ dicte speciliche, prima che possano causare danni all’organismo del neonato
affetto. Lo screening nconatale esteso viene effcituato atraverso il prelievo di poche gocce di sangue
ottenuie dal tallone del baabino durante la degenza nel punto nascita tra le 48 ¢ le 72 orc, procedura gia

utifizzata per lo screening abbligatoria. In caso di risultato “dubbio™, sarcte contatali ¢ il test verra ripetuto

st un nuovo campione di sangue.

Il solloscritio ..........
IO B it e e e 1 PSRRI
reSideniU i oo Linvia..... e e del

L SOUOSCTIUA. oo ot e e e e

TIALA G Lo e | PO
residente a ........... e e e VB s el
genitori/tutore legale(cancellare la voce che non inieressa) del minore ..., e
nato/a a............ e e e et e et aaee e il e vereens e
debitamente informati da............. sulle caraticristiche delie malatlie che

verramno analizzale (frequenza, gravild, sequele), sui benefict e rischi dello screening neonatale steso,
consapevoli che la suddetta indagine rappresents solo un’analisi preliminare a ulteriori ed eventuali
approfondimenti diagnostici.

DICHIARANO

di aver ricevuto il materiale informativo sullo screening neonatale metsbolico esteso, di averlo letto ¢
compresa e di aver avuto la possibilita di chiarire con il medico Lutti gli eventuali dubbi in proposito;

di cssere  stato/a/t mformato/at in manicra chiara, completa e comprensibile dal  dott.
i relazione alle caratteristiche delle naiattie che verranno
analizzale, ai benelici e rischi dello screening neonatale esteso ¢ alle imodalitd di attuazione;

di ¢ssere consapevolefi che la suddetta ixlagine non riveste un reolo diagnostico, ma rappresenta
salo un'analisi preliminare, la cw posilivita non significa malallia, ma implica fa neccssitd di ulteriori
approtondimenti diagnostici;




ANMLHANE N
/\\. ‘,.——--.:\ A
e . ASCL TN

(] di cssere stati informato/a/i che in alcune situazioni particolari (prematurita o pamcolarurﬂlamentl)
pud csserc necessario eseguire un secondo esame di screening;

di aver ricevuto l'informaliva relativa al trattamenlo dei dati personali ex arl. 13 D.gs. 196/2003
("Cadice in materia di proiezionc dei dali personali®);

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

DICHIARANQ, inoltre di:
D volere
D non volere

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

Luogoedata.............ceeeninnt.
Firma padre del minore ....... e Firma madre del minore ......

Firma tutore legale ........coveiie VRPN e Firma ¢ timbro del Medico ............ e ..




ALLEGATQO:5 his

INFORMATIVA SCREENING NEONATALE ESTESO

Lo screening neonatale rappresenta un’importante strumento di prevenzione, gratuito cd obbligatorio. Nei
primi giorni di vita, Panalisi di alcunc gocce di sangue del neonatoe pud indirizzare al sospelto di rare
palotogie metaboliche in fase ancora asintomatica. Accertamenti mirati nei neonati positivi consentono
I'eventuale conferma del sospetio. L’utilizzo di diete speciali ¢ di fanmaci specitici consente la prevenzione
efficace i molte delle problematiche cliniche dovute alle malattie metaboliche solloposte a screening
nconatale. Da diversi anni, tutti i nati in Abruzzo sono sottoposti a screening neonatale obbligatorio per
fenilchetonuria, ipotiroidismo congenito ¢ fibrosi cistica. Oggi, con 'avvento di nuove sirumentazioni
diagnostiche, ¢ stalo possibile un ulteriore ampliamento del panncllo di screening necnatale con I'inclusione
di oltre 40 patologie. Tale ampliamenio € stato denominato “Serecning Neonatale Esteso™ ¢ rappresenta
un'opportunita preventiva di grande rilievo rivolla a tutti i nconati.

COSA SONQ LE MALATTIFE METABOLICHE?

Sona malattie genetiche ereditavie rare, causate dall'alterato  funzionamento di una delle lante vie
indispensabili per metabolizzare zuccheri, proteine o grassi, rendendoli utilizzabili dal nostro organisino.
Questi processi sono indispensabili per creare l'energia necessaria al funzionamento delle cellule € garantire
la crescita dell’organismo. Se alterati, come si verifica in queste malatlie, possono causare it mancata
produzione di sostanze importanti per lo sviluppo oppure determinare accumulo di alcuni composti con
effetti tossici sulle cellule, Le conseguenze, nella maggior parte dei casi non adeguatamente Lrattati, sono
gravi con danni a carico di vari organi cd apparati (sistema nervoso centrale, fegato, reni, cuare, cule),
disabilita ¢ in alcuni casi anche la morte improvvisa (*morle in culla”). | sintomi possono manifestarsi in
forma acuta nelle prime fasi di vita. o comparire negli anni successivi, cccezionalmente anche in et adulia.

QUALI MALATTIE VENGONO SOTTOPOSTE A SCREENING NEONATALE METABOLICO
ESTESO?

Le malattie metaboliche sotioposte » screening nconatale esteso sono esiremamente clerogence sia da un
punta di vista biologico che clinico. Sono classifiche in quattro gruppi:

— Difetti congenili del metabolisine ¢ del trasporto degli aminoacidi;

— Difetti congenili del mctabotismo del ciclo dell'urea e iperammoniemie ereditarie;

—  Difetti congenili det metabalismo e del trasporto dei carboidrati, escluso diabeie mellito;

- Difetti congenili del metabolismo delle lipoproteine.

COME SI FA LO SCREENING?

L’esame vienc cscguito tra lc 48 ¢ le 72 ore dalla nascita, su poche gocee di sangue ottenutc da una piccola
puntura sul tallone del neonato. Con le gocee di sangue prelevale si imbibisce uno speciale cartancino
assorbente che verrd inviato, attraverso un sistema organizzato di raspoito, al Laboratorio di screening
neonatale. 1l cartoncine con le gocce di sangue ¢ provvisto di codice identificativo che garantisce la
tracciabilita, Nel Laboratorio centralizzaio, dove confluiscono i campiont prelevali in tutti i Punt nascita
della regione Abruzzo, si effetiuano le analisi con la teenica della tandem mass spetirometria o altre
metodiche aggiornate ¢ validate in basc alla nuove evidenze scientifiche.

PROTOCOLLT PARTICOQLARI
In caso nati preterming, natt con basso peso alla nascita, nconati che effcttuano determinate trattamenti (cs.
rasfusioni o alimentazione per via parenterale) o neonali dimessi prima delle 48 ore i vita, & prevista la
ripelizione del test.




QUAL B IL SIGNIFICATO DEL RISULTATO DEL TEST?
It lest di screening non ha un significato diagnostico: se il risultato & negativo esso permelic di escludere, con
ragionevole certezza, I¢ patologic esaminale; se positivo non significa che il neonato & malato, ma indica
solo un sospetto di malattia. In questo caso sard fondamentale eseguire subito ulteriori esami per confermare
o escludere il sospetto di patologia.

A CHI VIENE COMUNICATO IL RISULTATO?

Tutti 1 risultati del test vengono comunicali dal Laboratorio centralizzato al Punto nascita. In caso di risultati
ncgativi, ossia sc non si riscontrano valori anormali, non verra dala alcuna comunicazione alla famiglia. Se
invece i test di screening risullano alterati, verrete comattali telefonicamente da operatori del Punto nascita
per concordare |'esecuzione di alcune analisi necessarie per confermare oppure per cscludere la malattia. In
alcune siluazioni potrebbe essere richiesto un controllo ¢linico immediato del bambine. In caso di cambio dci
recapili nei giorni immediatamentc successivi al prelievo, sicte pertanlo invitali a comunicarlo al Punto
nascita. 5 importante sapere che il richiamo per la ripetizione del test non significa che il bambino sia affetto
dalla malattia, ma che sono necessari ulteriari controlli.

CONSERVAZIONE DEL CARTONCINO

I.a conservazione dei cartoncini ha due principali finalita:

e Conferma diagnostica: la conservazione dei cartoncini consente di cffettuare test di approfondimenta
biochimico per la conferma diagnostica delle patologic oggetlo di screening, ¢ per nccessiia di
ampliamento diagnostico per esigenzc assistenziali sopravventute;

o Aspeiti medico-lcgali: la conservazione dei carloncini consente anche di cffettuare test analitici in
risposta a richieste specifiche di carattere medico-legale.

Il cartoncino viene conscrvalo per 2 anni presso il Laboralorio centralizzato che effetiva i test, per una

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

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

TRATTAMENTO DEI DATI PERSONALT

I dati personali e familiari del vostro bambino, raccolli in fase di screening presso ciascun Punto nascita della
regionc Abruzzo, sarauno trattati per le finalita dello screening e sono indispensabili per 'esccuzione del
test. I dati personali e i risultati del test vengono conscrvati in formato elettronico presso il Laboralorio
centralizzato nell’osservanza delle normative vigenti in tema di lutela dei dati personali. 1 dati in questione,
in forma non anonima ¢ non aggregata, non verranno utilizzati per allri scopi, né trasmessi a soggetti diversi
da quelli coinvolti nel programma di screening. Per il trattamento dei dati personali in generale, si fa
riferimento all'lnformativa al pubblico cx art. 13 D.lgs. 196/2003 e s.m.i.. ("Codice in materia di protezione
dei dati personali”) del Punto nascita.
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Della suestesa deliberazione viene iniziata la pubblicazione La suestesa deliberazione diverra esecutiva a far

il giomo 1 5 FEB. 2018 con prot. n. data dal quindicesimo giorno successivo alla
54 ¢,A X allAlbo informatico della ASL per pubblicazione.

rimanervi 15 giorni consecutivi ai sensi della L. n. 267/2000

La suestesa 'deliberazione @ stata dichiarata
“iptmediatamente eseguibile”

Firma
L’Addetto all. licazione informatica

RS

La trasmissione al Collegio Sindacale & assolta rnéﬁante pubblicazione sull’Albo Aziendale.

Per I'esecuzione (E) ovvero per opportuna conoscenza (C) trasmessa a:

Coordinamenti/Dipartimenti e Distretti Unita Operative Staff
Coordinamento di Staff S (E: Acquisizione Beni e Servizi S (E: UQC Affari Generali g I(E;
Dipartimento Amministrativo g g S:;‘r,:rtr? Jﬁe: niche ¢ Gestione del g (E: UOC Controllo di gestione g g
Dipartimento Fisico Tecnico Informatico S g Gestione del Personale E (E: gﬁ)gni;onnazione Aggiomamento e g E
ggf)édg?amento Responsabili dei g g gg?\?n'?i?;lzji?gﬁ zn:‘;a(fic;s;tione S g UOC Medicina Legale g g
?g:)nfgz:gemo Assistenza Saritaria g CE; Sistemi Informativi Aziendali g E UOSD Ufficio Relazioni con il Pubblico g '(5;
ppuretofnemenas | OF | oo anma pe00. | DF | MOS0 St parionwe [ D8
Dipartimento Cardio-Vascolare S g .?;rrzzri?:e Presidio Ospedaliero di g (E: UOSD Liste di attesa e CUP g E
Dipartimento Discipline Mediche g (E: gi:iezione Presidio Ospedaliero di g E altre Funzioni di Staff
Dipartimento Discipline Chirurgiche g E Gitehe besio Ospecaiem G S (E: Gestione del Rischio g g
Dipartimento dei Servizi g (E: [SJgstz'grr;;E)residio Ospedaliero di S E Relazioni Sindacali g E
Dipartimento Tecnologie Pesanti g (E; Servizio Farmaceutico territoriale g E Ufficio Infermieristico g (E:
Dipartimento di Salute Mentale g E Farmacia Ospedaliera df g E Organismo indipendente di valutazione g E
Dipartimento di Prevenzione g g U0.d g E Ufficio Procedimenti Disciplinari g (E:
Dipartimento Matemo-Infantile g E g E Comitato Unico di Garanzia g g
Distretto di OE OE OE
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