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OGGETTO: Trasmissione Documento Tecnico: “Rete Regionale per le Malattic 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 teenico in allegato alla presente

per la validazione e il recepimento.
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INTRODUZIONE

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

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

Molte Malattic Rarc sono complesse, gravi, degenerative, cronicamente invalidanti, e circa un terzo
i esse riduce l¢ attese di vita a meno di 5 anni. Perlanto le disabilit), eventualmente correlate alle
Malattie Rare, limitando di fatlo le opportunitd educative, professionali e sociali possono essere
causa di discriminazione.

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

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

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

Il provvedimento aggiornato che definisce i LEA & il D.P.C.M. 12 gennaio 2017, che integra le
indicazioni e i criteri del DM 18 maggio 2001 n. 279, confermando il diritto all'esenzione per tutte
le prestazioni necessaric a ctfettuare la diagnosi e garantire assistenza sanitaria. La scelta tra le
diverse modalita di organizzazione dell’offerta e 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 teenico & lo sviluppo, nella Regione Abruzzo, di una
stralegia integrata, di sistema e di medio periodo, sulle Malattic Rare, cenlrata sui bisogni
assistenziali della persona ¢ della famiglia e definita con il coinvolgimento di tutli i portatori di
interesse, tenuto conto delle esperienze gid maturate in Italia e del quadro delle indicazioni europee,
Il documento & il risultato di una collaborazione condivisa con un' Gruppo tecnico regionale di

lavoro, costituito con Deliberazione del Direttore dell’ Agenzia Sanitaria Repionale-Abru;
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Abruzzo) n. 65 del 7 settembre 2017 ¢ composto da opm'atmi e pmfﬂssmms " appaltent...ntl a
diverse discipline ‘con esperienza ncl mmpo delle Malattic Rau:: da rappresentanti di Sociela
scientifiche e dalle Associazioni pili rappresentative dei familiari e dei pazienti.
La tematica delle malattie rare ha trovato anche un ulteriore riconoscimento da parte del legislatore
nazionale nella regolamentazione di specifici aspelti di seftore, ove viene riconosciuta una

particolare tutela a coloro che ne sono affetti.

1. QUADRO DI RIFERMENTO NORMATIVO

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

Il Regolamento prevede la realizzazione di una retc diagnostica, clinico — assistenziale ed
epidemiologica, costituita da Presidi accreditati appositamente individuati dalle regioni, stabilisce il
diritto all’esenzione per le Malattic Rare ed istituisce il Registro Nazionale delle Malattie Rare
presso |'lstituto Superiore di Sanitd (IS8), al quale i registri regionali/interregionali inviano
periodicamente i dali acquisiti.

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

Il Piano Nazionale per le Malallie Rare (PNMR) ¢ stato adottato in sede di Conferenza Stalo —
Regioni con Accordo n. 140/CSR del 16 ottobre 2014, ¢ rappresenta oggi il quadro unitario di
riferimento per la programmazione nel settore delle Malaltic Rare & per lo sviluppo di una strategia
integrata globale e di medio periodo per I’Italia.

Con il D.P.C.M. 12 gennaia 2017 "Definizione e aggiornamento dei livelli essenziali di assistenza,
di cui all’articolo 1, comma 7, del decreto legislativo 30 dicembre 1992, n. 502" & stato ridefinito
I'elenco delle Malattie Rare di cui al citato D.M. 279/2001, per le quali & prevista l'esenzione dalla
parlecipazione al costo delle prestazioni di assistenza sanitaria (art. 52 del D.P.C.M. 12,01.2017).¢
il nuovo le'lCC!, con i relativi mchm & riportato nel dettag,ho nell*allegato 7 del D P.C.M..

Nello stesso D.P.C. M., all’art, 64, comma 4, si stabilisce che “I¢ disposizioni in materia di Malaltie

Rare di cui all’arl. 52 ¢ all’allegato 7 enlrane in vigore dal centottantesimo giorno dalla data di
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entrata i in vigore del presente decreto; entro tale data le regioni e le pmvmcm autonome adéguano le
Reti regionali per le Malaltic Rare con I'individuazione dei relativi 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 4l predetto
Accordo n. 140/CSR del 16/10/2014, ha demandato all’Agenzia Sanitaria Regionale gi
adempimenti conseguenti, in raccordo con i competenti Servizi del Dipartimento per la Salute e il
Welfure.

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

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

Con il presente documento si intende, quindi, procedere all'aggiornamento e adeguamento della
Rete regionale per le Malattie Rare, in ottemperanza di quanto stabilito dal D.P.C.M. LEA 12
gennaio 2017, art. 64, comma 4, ed in esecuzione dei riferiti disposti giuntali.

Nei riquadri successivi viene riassunta I'analisi numerica comparativa delle denominazioni delle
Malattie Rare, come contemplale dall’allegato 1 al D.M. 279/2001 in relazione all’allegato 7 del
D.P.C.M. LEA 12 gennaio 2017.
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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 p‘mgmmnmziuué nazionale e regionale degli interventi volti
alla tutela delle persone con Malattia Rara e attuarne la sorveglianza, & stato istituito in Malia un
sistema di monitoraggio delle Malattie Rare, mediantc 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 Mlusso verso il Registro Nazionale
delle Malattic Rare (RNMR) istituito presso I'ISS, T Registri regionali istituiti nelle varie regioni in
tempi & con modalith diverse, si differenziano per la tipologin dc]l’m'gan‘izzﬂzim'l-c, delle .

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




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

I1 PNMR 2013 = 2016, al riguardo, si pone "obiettivo i migliorare 1 dati raccolti sia in termini di
copertura della popolazione che della completezza e qualitd del dato raceolto, Questo obiettivo sara
maotivo, nella Regione Abruzzo, di un ulteriore impegno nel sistema di sorveglianza delle Malattic
Rare per implementare ulleriormente le esigenze informative in questo settore prioritaria.

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

registrate é riportato nella Tabella 1.

I i
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Tabella 1. Distribuzione delle Malattic Rare inserite nel Registro -chl'(fi'ffﬁlﬁ"ﬁb,uzzcsc nel

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

Codice Descerizione Nuovi ¢asi
RDG020 Totale 45
- Deficienza congenita dei fattori della coagulazione q
- Difetti ereditari della coagulazione 15
- Disordini ereditari trombofilici 25
- Malattia di von Willebrand ]
RF0280 Chemtocoﬁo | 26
RCGI00 Tatale 22
- Alterazioni congenite del metabolismo del lerro 2
- Emocromatosi ereditaria 17
- Emocromatosi [amiliare 3
RF0100 Sclerosi Laterale Amiotrofica 15
RNG020 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. [nfatti, 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 pili comprese alcune delle patologic pilt comuni, quali la Malattia
Celiaca, ¢ tuttavia vero che, basandosi svi 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), ¢
considerando la recente aggiunta di aleune 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
Ahu'ttizo. non sia inferiore a 400-500. L'analisi dei dati rende necessario, quindi, un aggiornamento
¢ polenziamento del Registro Regionale per poler ollenere informazioni piti precise e complete
sull’incidenza di malattia,

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

certificala cli_Malatliﬂ Rara, sono s{nti estratti i dati del flusso regionale delle esenzioni ticket, Dalle




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

stuta concessa un’esenzione alla partecipazione alla spesa & riportata nella Figura |,

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

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

costante della qualith del dato.
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3. RETE REGIONALE

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

* 1 centd o Compelenzi sonn Unith Tanzionali, costituiti di um o pii unith erginizeative/opestive, dove si gestisce il Pereursu Dingnostivo per
giungere il pity precocemente possibile all'individuizione della patologia ¢ dove si definisce il Perenrso Socio-sanitario Globale Individunle della
parsaik con aladtin s,

I Centri df Comperaivay devono mantenere L legnmi 1 e weioni poste in sto dni diversi attor coinvolti nell"asaistenzi conprese le h.h vspedaliore ¢
quelle teiitoriali per Possistetzn primoria ¢ I‘mlﬂlillllh'il. manteicre l storia elinien ¢ 1° ey uluzione sanitnrin del ke anghe nel l"WML}_“U tni et
predintriva e eth inlulia,
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- 1l Centro di Coordinamento regionale: ' ; K "ﬁ(.‘;ﬂ, Ty
b . . . = sty .
T : : . g3 ) : g ; ; e
a) orienta 1 cittadini e gli operatori sanitari verso 1 Presidi regionali e, o f(-ﬁ;f-non ve ne

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

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

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

Abruzzo nella elaborazione dei PDTA regionali.

— | Presidi della Rete regionale:

a)

b)

d)

c)

)

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

garantiscono, solto 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 slato di Malattia Rara secondo le norme del D.M. 279/2001 ¢ del D.P.C.M.
12.01.2017, utilizzando I'allegato modulo di certificazione (Allegato 2);

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

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

-~ Le Aziende Sanitarie Locali;

a)

b)

pubblicano sul proprio sito istituzionale, per ogni malattia o gruppo di Malattic Rare, il
nominativo del Medico specialista responsabile o referente del centro, formalmente
individuato ai fini della certiticazione, nonché gli orari di attivitd ¢ modalita di aceesso;
diffondono con disposizione Circolare la modulistica e 1 eriteri di certificazione ¢ di
ESENZIONE;

informano i MMG, 1 PLS, i Distrelti,.i Presidi Ospedalieri ¢-le Associazioni dei Pazicnti;




d) tramite il Distretto; rilasciano ["autorizzazione all’esenzione alla partecipazione,
forniscono I’informativa sulla privacy ed ac‘quisisconu il consenso al trattamento dei dati
personali;

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

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

a) formulano il sospetto diagnostico;

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

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

Territoriali individuati dalle AA.SS.LL..

3.1 PRESIDI DELLA RETE REGIONALE

La Repione 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 inserili
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 € requisiti prescritli per 'individuazione dei Presidi acereditati. Tale
Rete, nel corso degli anni, ha subito rimaneggiamenti e riorganizzazioni, per cui si rende necessario,
nel rispetto degli indirizzi nazionali, procedere ad una graduale riprogrammazione e pianificazione,
che debba tener conto delle valutazioni inerenti Iattivitd 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 processa 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 seguilo elencali:

(1) documenlata esperienza in attivita diagnostica o lerapeutica specifica per le malatlic o per i

gruppi di Malattie Rare;




.'(2) idonea dotazione d1 strutture di supporlo e di servizi complementam ivi inclusi, per le. malattie
che lo richiedona, servizi per I'L‘.nlw;,c,nm ¢ per la diagnostica biochimica e ;__,bnullw -
molecolare; _

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

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

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

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

futti i portatori di interesse nel settore delle Malallic Rare e con 1l Tavolo Tecnico Regionale, & stato

cffettuato "adeguamento della Rete regionale ¢ Morganizzazione proposta ¢ indicala nell’ Allegato

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

gruppo di malattie.

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

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

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

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

nella Rete regionale, La verifica della casistica trattata sara effettuata utilizzando tutti i database
disponibili, con specifico riferimento ai casi trasmessi al Registro Regionale duranle i primi 12 mesi
dall'approvazione del provvedimento, secondo le modalitd esplicitate nel paragrafo relative al
percorso diagnostico assistenziale. Per lale motivo, le Direzioni Sanitarie dei Presidi della Rete sono
tenute a vigilare e ad adotlare tutte le misure necessaric al fine di gavantire la rasmissione di tutte le
certificazioni effettuate al Regislro Regionale delle Malattie Rare. Ai fini della verifica della
sussistenza dei requisiti richiesti per I'inserimento nella Rete regionale, ogni UU.0O. inclusa nella

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

Valutazione riportata in Allegalo 3, debitamente compilata ¢ comprensiva dell'eventuale

documentazione di supporto, validata dalle rispettive Direzioni Sanitarie Aziendali,

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

valore numerico di valulazione come indicato nel riquadro sottostante,

Requisito 1: punti 20 Requisito 8: punti 4
Requisilo 2: punti 10 Requisito 9: punti 4
Requisilo 3: punti 6 Requisito 10: punti 2
Requisito 4: punti 7 Requisito 1 1: punti 5
Requisito 5: punti 7 Requisito [2: punti 5

Requisifo 6: punti 15 o e Requisite 13: punti 2 C
Requisito 7: punti 10 in caso di presda in carico globale | Requisito 14: punti3
all'intermo del Presidio; punti 5 v ¢aso di presa in mnén per 7
mezzo di una collaborazione eslerna




Previa valwazione tecnica, saranno confermate all'interno della Rete quelle UU.C)D.- .diie-atermmm
un punteggio complessivo L:g,uale a superiore a 70 .punti sui 100 dispnnibi-li. |
Ogni Presidio acereditalo della Rete, con il centro di riferimento individuato, & tenuto a garanlire, in
regime di esenzione dalla partecipazione alla spesa sanitaria, le prestazioni diagnostiche della
Malatlia Rara, e qualora Iiter diagnostico vichieda prestazioni che possono essere effetluate in unita
operative non ricomprese (ra quelle del Presidio, lo stesso si fa carico di assicurarne I’esecuzione
presso altre strutture del SSN.

Ogni Presidio della Rete, con la responsabilita della Direzione Sanitaria Aziendale della ASL di
appartenenza, deve altresi garantire la trasmissione dei dati al Registro Regionale (anche ai fini del
monitoraggio dei requisiti), e la piti completa e corretta informazione alle persone con Malattia Rara
e ai loro familiari, ai medici ¢ a tutti gli operatori sanitari e socio-sanitari ed alla popolazione
generale,

All’esito dell’approvazione della Rete Regionale, ogni ASL con proprio aito 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 Malattic Rare, nonché gli
orari di attivitd e modalitd di accesso rivolti alle persone e alle famiglie con problemi per le Malattie
Rare e, qualora non presente, pud attivare uno Sportello dedicato alle Malattie Rare con funzione di
front-office.

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

Per le malattie piti rare e complesse dal punto di vista diagnostico e terapeutico, i Presidi della Rete;
per il tramite della ASL di appartenenza, potranno definire modalitd di relazione e accordi
| interregionali secondo protocolli condivisi ¢ con le modalita di coinvolgimento e collaborazione
delle Associazioni dei malati e dei loro familiari. Ove necessario ai fini della diagnosi di Malattia
Rara di originc ereditaria, il presidio della Rete si fa carico anche delle indagini genetiche sui
familiari dell'assistito, in regime di gratuita.

1l Presidio della Rele é tenuto o definire ed adottare protocolli clinici per patologia o per grappo di
‘nml‘nllie sulla base delle migliori evidenze scientifiche disponibili, in collaborazione con altri

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




che ha preso in earico il paziente redige nella fase di approfondimento diagnostico un Piano di .
Trallamento ¢ tiene apgiornata la situazione clinica del pazienlé, assumendo e inﬁu:nmzioni
derivanti da indagini diagnostiche eseguile in altra sedc tramite flussi informativi con le altre
strulture ¢ direltamente dall'assistito. Nel Piano di Traltamento devono essere inserite (utte le
informazioni necessarie per I'assistenza al paziente, inclusi, ad csempio ¢ nel caso fosse necessario,
i farmaci da prescrivere, con relative dosi ¢ durata del trattamento, eventuali integratort,
dietoterapici, dispositivi. Inoltre, il Piano di Trattamento potra includere anche eventuali prestazioni
viabilitative ambulatoriali (esenti dalla partecipazione alla spesa, se presenti ncll'elenco di cui
all'allegato 4 del DPCM 12.01.2017).

Per specifiche patologie con caratteristiche peculiari, ultrarare o di particolare complessita, appure
per la gestione di specifiche fasi dell’assistenza, ove non fosse possibile fornire le prestazioni
necessatie nei Presidi della Rete regionale, il responsabile/referente del Presidio della Rete che
prende in carico il paziente lo indirizza verso i centri extra~regionali di riferimento, ad elevata
specializzazione, assicurando il necessario coordinamento, raccordo ¢ collaborando con le
Associazioni dei Malali ¢ con le strutture socio-assistenziali territoriali, favorendonc 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 Rele Nazionale per le Malattie Rare, individuato per la
specifica Malattia Rara o per il gruppo a cui la malattia appartiene. 11 test genelico, 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 REGTONALE

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

appropriatezza ¢ nel rispelto della conlinuitd assistenziale.

|G




In tal senso, e-per gli scopi suddetti, il Centro di Coordinamento si interfaccia con tutti i Presidi
della Rete regionale e della Rete nazionale, cumprmili Centri interregionali di riferimento previsti
dallart. 2 del D.M. 279/2001, ed assicura;
e lo scambio delle informazioni e della expertise all'interno della Rete regionale;
e 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 |a gestione del (rattamento dei pazienti;
e la condivisione dei suddetti protocolli (ra i Presidi della Rete regionale, e tra questi ed i
Centri .extra regionali di riferimento, compresi nella Rete nazionale, il cui intervento sia

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

II' Centro di coordinamento svolge, inoltre, aitivitd di promozione ed organizzazione della
formazione in materia di Malattic 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/a dei Presidi coinvolti.

[nfine, il Centro di Coordinamento su richiesta offie la consulenza ed il supporto:

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

° ai medici del SSN, (MMG, PLS, medici specialisti), anche al fine fornire suggerimenti cirea
una pit approfondita valutazione dei casi clinici segnalati;

« ai Responsabili dei Presidi della Rete, anche al fine di supportarli nei contatti con altri Centri
della Rete Nazionale ¢/o nella applicazione dei protocolli clinici per 1a gestione dei pazienti
in carico, anche con riguardo alla condivisione delle corrette modalita di erogazione dei
Presidi di assistenza integrativa valutali appropriati e necessari ai casi concreti;

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

informazione.

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

Per tulte quanto sopra, il Centro di.Coordinamentordeve assicurare la presenza.di una struttura
autonoma, in grado cli‘supportm'e I"attivita di raccolta c di smistamento le]lﬂ'riuhicmm, con

personale e lince telefoniche dedicate.




"'»-i‘_’,"i-“:}'ai'.
Per l'identificazione del Centro di Coordinamento regionale, la ASR Abruzzo ha richigsto alle ASL

|‘¢gi6nﬂli di presentare |:n'o-posta di candidatura da individuare tra le Ulnitflloi)cralivc dei Présidi
ricomprese nella Rete regionale (elenco Allegato 1). All'esito della ricognizione ¢ pervenuta
esclusivamente dalla azienda sanitaria di Pescara la proposta di identificazione, quale Centro di
Coordinamento regionale delle Malattie Rare, della UOC di Pediatria di Pescara, in considerazionc
dell'elevato afflusso di pazienti, della complessita e varieta della casistica aflerente, della dotazione
di proprio locale, con linea telefonica dedicata, orario di sportello al pubblico e gestito da due unita
mediche & una unitd di segreteria per le attivita di raccordo con le stutlure aziendali ed
extraziendali. Il Gruppo lecnico di lavore, 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 Spirite" di Pescara. Tale Centro ¢ individuato in via transitoria, ¢
sard sottoposto a successivo monitoraggio ed eventuale conferma, da parte del Gruppo tecnico di
lavoro regionale, alla decorrenza di 12 mesi dall’approvazione del provvedimento regionale. A tal
fine, sono individuati i seguenti indicatori:

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

Rare validale dal Cenlro di Coordinamento: almeno 95%;

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

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

o organizzazione di eventi formativi sulle Malallie Rare: almeno [/anno;

o attivith di consulenza a pazienti e lora familiari, medici del SSN e responsabili dei Presidi

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

al Centro di Coordinamento: almeno 25%.

4. PERCORSO DIAGNOSTICO ASSISTENZIALLE

In conformitd alle indicazioni del PNMR (sezionc 2.4), nel caso in cui sussista un sospelto
diagnostico di una Malattia Rara inclusa nell'allegato 7 del D.P.C.M. 12.01.2017, da parte di un
medico del 88N, il medico deve immediatamente mviare il paziente ad uno dei Presici della Rele
identificati dalla Regione per la specifica malaltia o per il gruppo di Malattie Rare al quale si ritiene
appartenga la patologia sospeltata, mediante prescrizione su riceltario S8R riportante la dicitura

“prima visita specialistica presso il Centro.....”, con la diagnosi specificata di “sospetto di malattia
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rara ....." ¢ con codice di esenzione R99 e classe di prioritd B, Lo stesso cod
specialista del Presidio di Rete Regionale per la presc:rizi'uue su ricettario SSR di tutte le prestazioni
finalizzale alla diagnosi, e delle indagini genetiche sui familiari dell'assistito, qualora necessarie, ai
fini della diagnosi di Malattia Rara di origine ereditaria (secondo le modalitd individuate
dall’allegato 12 del Decreto del Ministero dell’ Economia e delle Finanze del 17/03/2008 e dalla
DGR 178 dell’11.03.2011).

Una volta ottenuta conferma di diagnosi di Malattia Rara, inclusa nell’elenco riportato nell’allegato
7 del D.P,C.M. del 12,01.2017, il Responsabile del Presidio della Rete, individuato dalla ASL di
appartenenza, cui si & rivolto il paziente, deve redigere, entro 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 lessera di esenzione riportante il codice identificativo della
malattia o del gruppo di malattie cui afferisce la Malattia Rara, La validitd temporale dell’esenzione
¢ a durata illimitata, per tutto I’arco della vita, tranne che per le Malattie Rare riportate nella tabella

sottostante.

Tabella 2. Validith attestato di esenzione per specifiche patologie.

Malattia Rara Validitd dell’attestato di esenzione

RBO010 Wilms, tumore di 5 anni (rinnovabile)

RB0020 Retinoblastoma 5 anni (rinnovabile)

RC0040 Puberta precoce idiopatica 5 anni (rinnovabile)

RHO011 Sarcoidosi da riconfermare dopo i primi 12 mesi, solo per

le forme persistenti

Qualora la patologia sospeltata non possa essere riferita a nessuno dei Presidi della Rete Regionale
indicati nell’Allegato 1, il medico del SSN, dipendente o convenzionato, pud inviare il paziente
direttamente ad un Presidio extra-regionale accreditato della Rete nazionale, oppure al Ceniro di
Coordinamento regionale mediante prescrizione su ricettario SSR riportante la dicitura “prima visita
specialistica presso il Cenlro di Coordinamento regionale per le Malattie Rare” con la diagnosi
specificata di “sospetto di malattia rara .....” e con codice di esenzione R9Y9 ¢ classe di prioritd B. 1|
Centro di Coordinamento provvedera ad orientare il pazicnte verso un Presidio della Rete Nazionale
pit idoneo alla diagnosi della patologia sospettala,

1} responsabile dell’U.0. del Presidio della Rele provvede a ilasciare il certificato di Malattia Rara
al paziente e a trasmetlere il modello di cerlificazione al Registro Regionale delle Malattic Rare,

entro dieci giorni dalla conferma diagnostica. [l modello di certificazione dovra essum%msso




per via lelematica, secondo modalita specifiche che verranno comunicate alle Diméﬂmi Sanitaric
Aziendali da parte di ASR Abruzzo. La ASR Abruzzo provvederd all'inserimento dei dati ricewiti
nel Registro Regionale delle Malattie Rarve ed all’invio degli stessi all’lstituto Superiore di Sanita
(Registro Nazionale delle Malattie Rare), anche con finalita, mediante una continua sorveglianza, di
migliorare 'efficacia della programmazione regionale ¢ nazionale degli interventi volti alla tutela
degli assistiti.

Nel easo 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 1'egiomls:
valida la diagnosi di malattia rara e velativa certificazione sulla base della documentazione prodotta,
con evenluale presa in carico del paziente o invio dello stesso ad un Presidio extra-regionale della
Rete Nazionale.

Il Distretto della ASL di residenza dell'assistito rilascerd, nei successivi 10 giorni, 1a tessera di
esenzione, riportante il codice identificativo della malattia o del gruppo di malattie cui afferisce Ia
Malattia Rara. Al momento del rilascio della tessera di esenzione, il Distretto della ASL deve
fornire all'assistito informativa ai sensi del DLgs n. 196 del 30 giugno 2003 e s.m.i., acquisendo
consenso scritlo del paziente o del suo legale rappresentante al (rattamento dei dati, da parte di
soggetti pubblici e privati accreditati erogatori di prestazioni, in relazione alla prescrizione ed
erogazione delle prestazioni sanitaric in regime di esenzione. Al fine di evitarc la incongrua
ripetizione degli accessi alle strulture distreltuali, il Distretto Sanitario dovrd 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 tara € stalo riassunto

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

Al pazienti affelti da Malallia Rara possono esscre preseritti: farmaci, integratori, dictoterapici e

dispositivi medici.

Farmaci

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

da specifiche disposizioni: [.. 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 Malatlie

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

all’arl. 6 comma 1 che Iassistito riconosciuto esente ha diritto alle prestazioni di assistenza sanitaria

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

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

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

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

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

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

Malaltia Rara non include le prestazioni di assistenza protesica, integrativa ¢ farmaceutica, le quali

sono regolamentate da altre norme specifiche.

Il Gruppo lecnico regionale, istiluito con delibera ASR n. 65/2017, fenmo restando il rispetto della

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

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

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

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, evitundo di dover intervenire
in modo Trammentario per ogni singolo caso a livello regionale;

e garantire senza oneri a carico dei pazienti |'accesso alle terapic pit appropriate e aggiornale alle
conoscenze pit avanzate, purché supportate da evidenze seientifiche solide e documentabili;

o evilare un usp indiseriminato dell'uso per le evidenti ricadule sulla spesa a carico del SSR.
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mﬂdmmule dovra essmceﬂettuata esclusivamente dal Pmmdm‘ accreditato della Rete regionale, che

ha la press in carico del paziente. | responsabili delle Unita Operative, appartenenti ai suddetti

Presidi, provvedono a presentare richiesta alla UO di Farmacia ospedaliera della strultura stessa.

Nella richiesta, presentata con il modulo secondo lo schema dell’ Allegato 4 dovra essere indicata la

sussistenza dei seguenti requisiti:

© assenza di valida alternativa terapeutica;

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

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

° consenso informalo 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 preserittore;

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

La UO di Farmacia, per quanto di competenza, convalida, al massimo entro 10 giorni, 1 requisiti
necessari per I'erogazione del farmaco off-label a carico del SSR e inoltra la richiesta corredata dal
parere, favorevole o0 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’Allegalo 4. Per casi di natura dubbia o che necessitina 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
rimane a carico della azienda sanilavia che genera ln preserizione. Per quanto riguarda invece i
trattamenti che possono essere elfetluati in regime ambulatoriale o al domicilio del paziente, nel
caso in cui I'accesso al Centro p:uuntlm avvenga LHLILHIVﬂ]‘antC per il ritiro del farmaco,

I? um,:monc sard L”Lﬂllul%‘l a carico clelln ASL di |csxclcn?n del paziente. Am,lm n questo caso il




medico prescrittore & responsabile a tutti pli effetti del trattamento e dovra garantire un
' monit‘oraggid del pnzienie, per quaniu concerne efficacia e tollerabilita del trattamento stesso.

Relativamente ai pazienti extra-regionali, la preserizione di farmaci di fascia C o per indicazioni
off-label, in regime ambulatoriale o per uso al domicilio, potra essere effeliuata 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 preseritte (n
carica del SSR ¢ secondo lo schema dell’Allegalo 4) qualora 1 Presidi acereditati certifichino
I'indispensabilita, 1’insostituibilitd e che in assenza delle quali ci polrebbe essere un aggravamento
dello stato di malattia o pericolo di vita del paziente. Per casi di natura dubbia o che necessitino di
ulteriori approfondimenti, il Centro di Coordinamento della Rete Regionale per le Malattie Rare
potra fornire supporto scientifico ai Presidi accreditati, per una valutazione conclusiva, con

correlato parere.

Integratori

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

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

Dictoterapici

Ai sensi dell’art. 14 comma | del D.P.C.M. del 12.01.2017 ¢ 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 malattie metaboliche congenite, Presso la Dirczione Generale per I'lgiene, la sicurezza

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

" | prodotti caratterizzali dalla presenza di PEA, uif classilicati come Alimenti a fini medici speciali (AFMS) a livello
nazionale, sono stali vivalulnli per accerlnrne elfettivin vispondenza alla definizione normaliva della Diveltiva 99/21,
“Tali p'rmimui non rispondono alla definizione della predeita direttiva ¢ I'unico inquadramento possibile, nel ::;mumk
alimentare, ¢ quello degli integraton,
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destinati ad un'alimentazione particolare, ai sensi dell'art.7 del DM 8 giugno 2001 (come modificato

dal D.M. 17.05.2016),

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

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

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

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

Il Gruppo tecnico regionale ritiene necessario uniformare in ambilo 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 'unica fonte di assunzione di taluni nuirienti e
includono:

e e miscele di amminoacidi;

e 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 esserc
effettuata solo dai Presidi autorizzati dalla Rele 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’assislito, esclusivamente sulla base della preserizione redatta sul PTP dai Centri autorizzati.

B. Alimenti ipo/aproteici

Gli alimenti ipo/aproteici (pane, pasta, farina, etc.) sono assunti dai pazienti con malattia metabolica
crecllimlriu in sostituzione chr;ai gnrrispnmleuli alimenti di impicgo comune: Lo specialista del Presidio

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




paziente relativamente ad ogni tipologia di alum.nto Gli alimenti 1p0/apmtmcx inseriti nel Royslm
Nazionale degli dhmenh Possuno esserc. dispensati  attraverso le farmacie aziendali o
convenzionate, mediante Iutilizzo di apposita modulistica annuale personalizzata. In tal caso,

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

Dispositivi mediei
La D.G.R. 26 settembre 2017 n. 521, nel recepire 1'allegato 5 al D.P.C.M. del 12 gennaio 2017, ha
fornito le seguenti indicazioni:

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

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

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

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

b, P’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'acticolo 4 dell’ Allegato 12 al D.P.C.M. 12 gennaio 2017,
nelle more del completamento delle procedure di acereditamento degli erogatori delle protesi ed
ausili su misura di cui all’elenco 1, per I'erogazione dei dispositivi e delle prestazioni di cui al citato
elenco, I"assistito esercita la libera sclta tra i soggetti gia autorizzali per 1’erogazione dei dispositivi
su misura e iscritti al registro istituito presso il Ministero della Salute ai sensi dell’articolo 11,
comma 7, del decreto legislative del 24 febbraio 1997, n. 46, ovvero fra i soggetti autorizzati
all'immissione in m-:umme:rcio, alla distribuzione o alla vendita ai sensi della normativa vigente, che
dispongano del professionista abilitato all’esercizio della specifica professione o arle sanitaria
ausiliaria, operanle in nome ¢ per conto del fornitore mediante un rapporte 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 state analiticamente cvidenziale le sw:,uenh modifiche agli L|GI'IE|\I

clcll(. protesi, ortesi ed mmh tecnologici.ex D. M . 33271999, for nenclo al mnlmnpo alcune chiare
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indicazioni operative a carattere transitorio. In sede di prima appllcaZmnc si ritiene \‘i')portuno
dderire interamente a tali lnchcwmm che di seguito, m riportano:

o gli elenchi hanno assunto una denominazione leggermente diversa:

o ['Elenco 1 dell’Allegato 5 contiene solo ausili effettivamente fubbricati o allestiti “su
misura” per cssere 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 teenici abilitati, sia che abbiano bisogno di “adattamenti o
personalizzazioni”, sia che siano perfettamente rispondenti ulle esigenze
degli assistiti nella configurazione standard);

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

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

e Numerosi ausili inclusi nell’Elenco 1 all’Allegato al D.M. n. 332/1999 sono stati trasferiti
nell’Elenco 2. In particolare, sono stati inseriti nell’Elenco 2A la carrozzina super leggera,
bariatrica, per assistiti affetti da distonie, i supporti posturali e gli apparecchi acustici.
Invece, sono transitati nell’Elenco 2B gli ausili respiratori, gli stabilizzatord, 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 ceniralizzata) dei suddetti
dispositivi, utilizzando le diverse possibilitd offerte dalla vigente normativa in materia di
appalti e tenendo presente che i soggetti aggiudicatari delle procedure pubbliche dovranno
garantire, oltre alla fornitura degli ausili, anche le¢ prestazioni di modifica e
personalizzazione degli ausili stessi, che si manifestino eventualmente necessaric per
soddisfare particolari esigenze degli assistiti. A lal proposito, si richiama quanto previsto
dall’art. 30-bis, D.L. 24 aprilc 2017, n. 50, converlito nella Legge 21 giugno 2017 n. 96, in
virtt del quale, qualora la Commissione Nazionale LEA dovesse verificare, a distanza di
sedici mesi dall’entrata in vigore di lulb decrelo legpe, che 1L pmcecluw pubhlmhn attivate

dalle Aziende UU.SS.LL. non siano in pgrado di garantire adeguatamente la
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al M:msim della Salute il trmimumntn di tali mlsnh nell’Elehco 1 mmunuato a tariffa

predefinita,

e Llarl, 64 D.P.C.M. 12 gennaio 2017 stabilisce che I'Elenco | dell’Allegato 5 (Dispositivi su
misura) entra in vigore dalla data di entrata in vigore del deereto ministeriale che fissa lo
tariffe dei medesimi dispositivi. Ne consegue che, fino a quella data, resta in vigore I'Elenco
I allegato al D.M. n. 332/1999 e le Aziende UU.SS.LL. sono tenute ad erogare anche gli
ausili che sono stati esclusi 0, comunque, che non sono ricompresi nel “nuove” Elenco [. 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 1 .021 ).

e Llallegalo 12 al DP.C.M. 12 gennaio 2017, nel definire le modalitd di crogazione
dell’assislenza protesica ¢ dei disposilivi 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 prolesici e monouso. Questa
previsione sostituisce quella contenuta ncl D.M. n. 332/1999, che, in caso di prima fornitura,
fissava un termine massimo di venti giorni per la pronuncia della Azienda U.S.L. e
affermava che, rascorso tale termine, 1'autorizzazione si intendeva concessa,

In sede di prima applicazione di tale norma, si rilicne prudente prevedere un termine
massimo i venti giorni per I’autorizzazione per la prima fornitura, soltolineando che
decorso lale termine, non & prevista la maturazione di aleun silenzio assenso, dovendo
I’Azienda U.S.L. emanare necessariamente una determinazione cspressa nel suddetio
lermine,
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 S8R e secondo o schema dell’ Allegato 4)
qualora i Presidi accreditati ne certifichine I’indispensabilitd e 1'insostituibilith. Per casi di natura
dubbia o che necessitino di ulteriori approfondimenti, il Centro di Coordinamento della Rete
Regionale per le Malatlie Rarc potrd fornire supporto scienlifico ai Presidi acereditati, per una

valutazione conclusiva, con correlato parcre.
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SCREENING NEONATALL ESTESO -

Diagnosi precoce di malattie metaholiche ereditarie

Riferimento normativo nazionale e regionale

In [talig, 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 effetiuare lo sereening neonatale per la
diagnosi precoce di patologie metaboliche ereditarie per la cui terapia, farmacologica o dietetica,
esistano evidenze scicntifiche di efficacia lerapeutica o per le quali vi siano evidenze scientifiche
che una diagnosi precoce in etéd neonatale, comporli 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 malattic
metaboliche ereditarie, prevede I'inserimento nei LEA degli screening neonatali estesi (SNE), e
stabilisce [’entrata in vigore con "approvazione dei nuovi LEA,

Il Decreto Ministeriale 13 ottobre 2016 approva I'elenco delle patologic da sottoporre a SNE,
definisce le modalita di raccolta e invio campioni ¢ |'organizzazione del sistema di sereening 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
Snlute in attuazione dell'art.] comma 229, della legge 27 dicembre 2013, n.147, nei limiti e con le
modalitd definite dallo stesso decreto”.

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

Ai sensi dell’ art. 2 L.R. 102/97, previa apposilta convenzione, il Servizio & affidato alla
Endocrinologia dell’Universita “G. d’Annunzie™ di Chieti-Pescara. 1] Laboralorio della Sezione di
Endocrinologia del Dipartimento di Medicina ¢ Seienze dell’invecchiamento, nel ruolo di “Centro
Unico di Riferimento Regionale” per le altivita di sereening nconatale, riceve, da luglio 1994 a

lutt’oggi, i campioni di sangue (assorbito su carta da filtro) di tutli i neonati delta Regione ed eseguc




esami diagnostici di - sereening del Ipotiroidismo Congenito  (dosaggio di TSH) ¢ -della
-FcniIuliﬂlnmu'iu (closuégin delln feni]nlnninn)_- : - ' .
Con DCA 119 del 10 dicembre 2015, la Fibrosi Cistica ¢ stata inserila tra le patologic da sottoporre
4 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’arl, 1, indica tra "altro che la Scuola di Medicina ¢ Scicnze della Salute (per 1'Universita di
Chieti) concorra al raggiungimento degli obiettivi della programmazione socio-sanitaria regionale

con le attivita assistenziali svolte per il Servizio Sanitario Regionale.

Obiettivi apecifici

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

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

Inoltre, in linea con le indicazioni ministeriali e sulla base degli attuali standard di riferimento
nazionali e internazionali, la raccolta dello spot ematico per lo screening neonatale, sia obbligatorio
che esteso, deve avvenire fra le 48 e le 72 ore di vita del neonato, anche nelle situazioni di parlo a
domicilio. In considerazione della importanza dell'invio tempestivo dei campioni dai punti nascita
ai laboratori per lo screening neonatale e della necessitd di otlimizzare 'utilizzo delle risorse
disponibili, si ritiene necessario che, nel rispetto degli standard qualitativi raccomandati, 1o spot
ematico raccolto ai fini dello sereening neonatale obbligatorio delle patologie previste dal D.P.C.M.
9 luglio 1999 sia utilizzato anche per l'effettuazione dello SNE,

Conseguentemente, il dosaggio per lo SNE viene effettuato a partire dallo stesso cartoncino su cui &
stato raccolto 11 sangue prelevato dal tallone del neonato, analogamente a quanto gia avviene per lo

screening neonatale di ipotiroidismo congenito, fibrosi cistica e Fenilchetonuria.

Le malatfic oggetio di SNE

0

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

sono riportate nella sottostante Tabella 3.
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Tabella 3. Malattic metaboliche creditarie oggetto di sereening neonatale.
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* Legenda delli nomenclatum dei mnreatord prisiei;

Aulnoueidi

Arvpgs Arginin

Asn= Acido agininosuceinico

Cit= Ciavilling

Met= Metioning

Orn= Omiting

Phe= Fenilalanina

SUAC= Succinilacetonc

Tyr= Tirosing

Val= Valina

Xlen= Leucimi/isulencinaZalloizaleacin

Aclicanifine
Co= Carpitimi libem

3= Acileamitina (3 alomi Ji carbonio) satum

C3-DC= Acilenmitinn (3 atomi di enbonin) dicatbossilica

4= Acilesmiting (4 atomi di enrhonio) satum

C4=OH= Acileamitinn (4 atoni di enrbonio) satum idrossila
C3= Acileamiting (5 atomi di earbonio) saturi

Cht1= Acileamiting (5 atomi di carbonio) monainsalum
C5-DC= Acileamiting (5 atemi di carbonio) discarbossilicn
C5-Ol= Acileamiting (5 ntomi di sarbonio) situr idrossilola
C6= Acileamiting (6 atomi di cibonio) satur

C6-DCw= Agileamiting (6 ntomi di earbonio) dicathassilicy

C8= Acilcomitina (8 ntomi di earbonio) satum

C10= Aellearmiting (10 momi di enrbonio) sntum

CI0:1= Acileamiting (10 atomi di carbonio) monainsatum
Cld= Acilenmiting (14 niomi di earbonia) snium

Cl14:1= Acilcomitina (14 atomi di earbonin) monoinsimur
Clde2s Acileamitiog €14 momi di earbonio) di-insaturm

C16= Acileamitim {16 alomi di corbonio) satwm

C16-011= Acilenriting (16 stowi i enrhonin) satun idrossilala
ClIo:1= Acileamitinn (16 atomi di carbonio) moncinsatum
CI6:1=0H= Acileumiting (16 atomi di carbonio) monoinsutur idrssilatg
CI8= Acilearitinn (18 atomi di carbonio) satim

CI18-011= Acilenrmitinn (18 ntomi di carbionio) suturt idrossllata
C18:1= Acileamiting (18 ntemi di ensboniv) menoinsanim
CHR1-0H= Aclleumiting (18 atomi di enrbonio) monpinsolum idlrussilien
C18:2= Acilcanitina (18 atomi di earbonia) di-insntu

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

evidenze scientifiche in campo diagnostico-terapeutico.

Articolazione Organizzativa

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

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

unico laboratorio <l sereening nconalale per lo sereening delle patologie oggetlo dello SNE e per le




altre patologie- oggetto di screening -obbligatorio, quali I’ Ipotiroidismo Cpngeﬁi-fa;e la Fibrosi
Cistica. ' : ' '

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

ogni anno,

Punti Nascita

Lo SNE viene eseguito obbligatoriamente sui nati a seguito di parti cffettuati nelle strutture
ospedaliere 0 a domicilio, utilizzando il campione ematico essiccato su carta bibula, di seguito
indicato come spol ematico. Lo SNE interessera tutti i punti nascita della regione Abruzzo,

individuati attualmente con DCA 10/2015 a seguito della riorganizzazione prevista dall’ Accordo
Sato-Regioni del 16 dicembre 2010,

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

II cartoncino contenente lo spot ematico, firmato dal sanilario 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 eth gestazionale del
nato, traltamenti e alimentazione del nato e della madre, le eventuali trasfusioni, le condizioni
cliniche particolari, le modalitad del parto nonché i riferimenti necessari per consentire una rapida
reperibilita del riato in caso di richiamo e una corretta interpretazione dei risultati analitici, fermo

restando il rispetto della normativa sui dati sensibili,

Informativa per i genitori

Si evidenzia che la L. 167/2016 rende obbligatorio lo SNE per tuthi i nuovi nali, pertanto, non &
necessario acquisire il consenso informalo, mentre deve essere comungue garantita ["informativa,
anche nelle lingue maggiormente diffuse nel territorio (Allegali § ¢ 5 bis).

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

malattie testate; i risultati conseguibili, ivi comprese eventuali notizie inattese conoseiute per effelto
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della ‘diagnostica differenziale delle malattie oggetto di screening comprése nella Tabell¥ 3 del’
presente cludumenln; le modalith ¢ i tempi i conscrvazione dei campioni; 'ambito  di
comunicazione dei dali, specie con riferimento ai laboratori di screening neonatale, ai centri clinici
di riferimento e al Registro Nazionale delle Malattic Rare, al quale i dati sono comunicati tramite §
registri regionali (comma 2), (Articolo 2 D.M. del 13 ottobre 2016).
Raccolta del prelievo ematico del neonato
Lo spot ematico & raccolto Ira le 48 ¢ la 72 ore di vita del neonato:
e In caso di parto presso un punto nascita, dal personale del punto slesso, specificatamente
formato;
° In caso di parto a domicilio, dal professionista che ha assistito al parto, che provvede
all'immediata consegna dello spot ematico al punto nascita di riferimento.
Lo spot ematico € prelevato su tutti i nati vivi, compresi i nati vivi con successivo exitus entro le 48-
72 ore di vita per i quali il prelievo & effettuato "peri-mortem"; tale evento ¢ comunicato al
laboratorio di screening neonatale e al Cenlro clinico, per la successiva consulenza genetica da

fornire ai genitori in caso di positivita.

Trasporto

Gli spot ematici ruccolti nel punto nascita sono inviati al laboratorio per lo sereening 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

Arziende Sanitarie di appartenenza degli ogpedali sede dei punti nascita.

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

trasfusionale.
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Il laboratorio di sereening neonatale

’ . wIHodig OF :
In ottemperanza al D.M. 13 ottobre 2016, il laboratorio di screenlng neonatale deve essere dotato di

personale specificatamente formato, in numero adeguato per le attivita svolte, nonché incaricata al
trattamento dei dati personali. Il laboratorio di screening neonatale deve possedere strumentazione
analilica ¢ dispositivi adeguali a garantire la continuita, la qualith e I"adeguatezza delle prestazioni
crogate,
[l laboratorio di screening neonatale:
e ricevei cartoncini completi delle informazioni cliniche:
= esegue il test di primo livello per lo screening entro le 24/48 ore dall’arrivo dello spot ematico,
mediante la melodica spettrometria di massa tandem o altre metodiche aggiornate ¢ validate in
base alle nuove evidenze scientifiche;
= garantisce I’esecuzione, laddove appropriato, del second-tier test;
e comunica il risultato al punto nascita e al Centro Clinico.
1l dosaggio per lo SNE con spot ematico su tutti i neonati della Regione Abruzzo verra eseguito
presso il Centro Regionale di Screening istituito presso la Endocrinologia dell’Universita di Chieti-
Pescara, che effettua gia le analisi per le altre tre malattie, Ipotiroidismo Congenito, Fenilchetonuria
e Fibrosi Cistica, screenate ad oggi in Abruzzo (L.R. 102/97 ¢ DCA n. 119/201 S
Inoltre, il laboratorio di Endocrinologia & collocato all’interno della struttura Ce.S.1-Met (Centro
Studi sull’Invecchiamento ¢ Medicina Traslazionale), ove & presente, da anni, personale di
consolidata esperienza nella spettrometria di massa, in quanto la lecnica & in uso gia dal 2009
nell’ambito di diversi progetti di ricerca. 1l laboralorio 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 eliminaziene del costo di analisi per la fenilchetonuria, in quanto lo SNE in MS/MS
imclude gia I"analisi per la fenilchetonuria che, ad oggi, ha un costo pari ad § euro:
¢) l'utilizzo di un unico cartoncino per la raceolla e la spedizione del campione: I’esame &
effettuabile sullo stesso cartoncino che viene utilizzato per le altre malaltie, senza necessita

di prelicvi ulteriori ai neonati ¢ senza spesa aggiuntiva per la spedizione del cartoncino.




Il Centro Clinico

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

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

[l Centro clinica:

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

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

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

ussicura la gestione intensiva del neonato in condizioni eritiche di scompenso metabolico;
stabilisce le relazioni con i servizi territoriali, inclusa la pediatria di libera scelta;

esegue il follow up del bambino positivo;

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

comunica i casi positivi alla conferma diagnostica nel Registro Regionale Malattic Rare

dell’ Abruzzo.

Tabella 4. Presidi di rete nella Regione Abruzzo per le malattie rare oggetto di Sereening
nconatale esteso.
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In considerazione del fatlo che, nella Rete regionale per le Malattic Rare della rcgio;}\é'?;}
Presidi individuati per le malattie sottoposte allo SNE sono indicati nella tabella sopraindicata
(Tabella 4), il Cenwro Clinico viene individuato nella UOQC di Pediatria del PO di Pescara, in
possesso dei requisiti previsti e coincide con il Centro di Coordinamento Regionale del sistema
sereening. 1l Centro Clinico provvede alla conferma diagnostica di secondo livello, anche genetico-
molecolare, potendosi avvalere, anche in condizione d’urgenza, previa definizione di protocolli
operativi (rasmessi al coinpetente Servizio del Dipartimento Salute, sia del collegamento con un
laboratorio di un presidio della retc nazionale® sia del laboratorio di Genetica molecolarc
dell‘Univemité di Chieti-Pescara, gia precedentemente individuato per le analisi di conferma
diagnostica per lo screening della Fibrosi Cistica (DCA 119/20] 5).
I diversi livelli di funzione individuati nel sistema screening della Regione Abruzzo dovranno tener
conto delle raccomandazioni per le modalita di richiamo in base all’indice di rischio di scompenso
acuto, elaborate nell’ambito del progetto CCM 2010 “Costruzione di Percorsi Diagnostico

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

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

(Estratlo da: Progeito CCM 2010 “Costruzione di Percorsi Diagnostico Assistenziali per le malattie oggetto di sereening
neonatale allargatoa™].
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Basso rischio / richiamo non immediato: richiesta al Punto Naseita di wn nuove campione di sangue da inviare al
Centro Sereening per un ulterjore (est.
Alto risehio / richinmo immedinto: convocazione immediata del neonaio presso il Centro Clinico di riferimento per

I"accertumento dingnostico,

$ In particolare con I'Ospedale Pediatrico Bambino Gesn, con il quale gii da anni ésiste una reciproen gollaborazione
per il trattamento delle patologic metaboliche in eti neonatale ¢ pediatrica,




Formazione ‘ , i s
La Commissione I?.-t.:gionﬂlt-: ECM, con ill supporto della ASR -c del Centro di {::tml'cjil'l-ﬂl'l'lﬁl'll(]
Regionale per le Malattie Rare, individua un piano per la formazione degli operatori in lema di
malattic rare ¢ di sereening nconatale allargato, quale obiellivo prioritario e di interesse strategico

per la Regione Abruzzo.

Stima del costo dello SNE

Grazie alle nuove tecnologie u disposizione, & possibile effeltuare lo sereening neonatale esteso che
consente ['identificazione di alcune malattic metaboliche ereditarie prima che queste si manifestino
clinicamente, con cosli relativamente contenuti,

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

La ASR Abruzzo ha condollo uno studio comparativo sul costo per campione per lo SNE in
speltrometria di massa, applicato in realtd regionali che hanne gid avviato specifici programmi
(Tabella 5).

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

Regione Atto normative Caalp:per Note
camplone (€)
Da inlendersi come omnicomprensiva,
Veneto DGR i, 1308 del 23 luglio 20136 55 incluso 'ammortamento delle
alirezzature ¢ il personale,
eliberazione del Direttore Generale La tariffa comprende la fornitura dei
Toscana AOU Meyer n. 127 del 22 dicembre S0 1VA esclusa carloncini e il servizio tramite corricre
2015 per il loro ritiro.
Deliberazione del Direttore Generale
Valle " Avsta 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 di (rasporlo
extrarcgionale, gid previste nello screening obbligatorio attualmente vigente nella Regione Abruzzo,
appare congruo che il coslo pro capile per spol 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 neonalali per la diagnosi
precoce di patologie metaboliche ereditarie, si pmwuclé con le risorse Sjncciﬁénlumcnle'dc:.\:linme e
valulate, a decorrere dal 2016, in 25.715,000 curo ai sensi dell’art. 6 della L. 167 del 19 agosto
2016,
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APPENDICE

L'BSENZIONE PER LE MALATTIE RARE

Il nuovo elenco delle malattie rare che danna diritte all’esenzione dalla parlecipazione alla spesa sanitaria
presenta una nuova slrulturazione e conlicne un numero maggiore di nuove malattie esenti.

Come evidenziato nella DGR n. 521 del 26 settembre 2017, la malattia celiaca, la sindrome di down, la
sindrome di Klinefelter ¢ le connettiviti indifferenziale sono transitale dall’elenco delle malattie rave allegato
al D.M. n, 27972001 nell’elenco delle malattie croniche e invn!idm{li, di cui agli allegali 8. e 8§ bis del
D.P.C.M. 12 gennaio 2017 recepiti con la medesima D.G.R. n. 521/2017,

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

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

Pertanto, il S8R ¢ lenulo ad indirizzare, in conformitd a quanto stabilito nel presente documento tecnico, i
ciltadini interessati ad effetluare il cambio di regime assistenziale (dn esenzione per malallia cronica a
csenzione per malattia rara), presso il Presidio della Rete regionale delle malaltie rare identificato dalla
Repione Abruzzo per la malattia o per il gruppo di malattic,

In particolare, per quanto conceme la sindrome di Kawasaki, si evidenzia che essa € stata eselusa dall’elenco
delle malattie rare e che la stessa non ¢ stata inscrila tra le malattie croniche e invalidanti. Ne consegue che i
pazienti affetti da tale Sindrome che presentino complicazioni cardiache o che presentine aneurismi
coronarici € periferici (soggetti inclusi nelle classi di rischio cardiovascolare 111, TV, & V) potranno usufruire
dell’esenzione per “affezioni del sislema circolatorio™ (codici 0A02, 0B02, 0C02) prevista dall’elenco delle
malattie croniche e invalidanti. _

Le Aziende U.B.L. regionali provvederanno all'aggiormamento degli archivi e a alla soslituzione degli
attestati, curando di minimizzare per quanlo possibile il disagio per gli assistiti, lino a quando al
Commissione Nazionale per "aggiornamento dei LEA e la promozione dell’appropriatezza del SSN non
valuterd la richiesta di ripristinare 'inelusione della malattia nell'elenco.

Analogamente, per quanto riguarda il Favismo (delicil di glucosio-6-losfato deidrogenasi) & stato escluso dal
gruppo delle malattie ereditaric (RDGO10), in considerazione del fatto che la malallia non presenta le
caratieristiche di gravila ¢ invalidita prescritte dalla norma e che, ingenere le necessita assistenziali sono

contingenti perché associate a crisi emolitiche acute, Di conseguenza, i pazienti alfeili da questa condizione
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I lermind pili generali, si soltolinea che la malatlic rare gid presenti nell’elenco allegalo al .M. n. 279/2001

e confermate dal D.P.C.M. 12 gennaio 2017 mantengono, nella quasi totalitd dei casi, lo stesso codice di
esenzione, Quando la malatlia & ricompresa in un nuovo gruppo, esse mantiene comungue il veechio codice
ex .M. n. 27972001, il quale ¢ riportalo tra parentesi vicino al nome della malattia,

In pochissimi easi (sindrome di Riley Day, sindrome di Moebius, sindrome di Schinzel-Giedion, sindrome di
Reifenstein), il vecchio codice di esenzione & scomparse ¢ la malattia deve assumere il nuove codice del
gruppo in cui & stata ricompresa. In questi ecasi, le Aziende UUSS.LL. dovranno procederc
all’aggiornamento degli archivi ¢ alla sostituzione degli atteslati di esenzione gia rilasciati ai pazient atfetti,
curando di minimizzare per quanto possibile il disagio degli assistiti. Gli assistiti che chiederanno
I’esenzione ex novo (nuove diagnosi) riceveranno |"attestato con il nuovo codice.

Inolire, & necessario evidenziare che il 3.P.C.M. 12 gennaio 2017 prevede, altresi, il trasferimento di quattro
malattie dall'clenco delle malattie rarc a quello delle malattie croniche ¢ invalidanti (malattia celiaca,
sindrome di Down, sindrome di Klinefelter e connetliviti indifferenziate), a decorrere dall’entrata in vigare
del nuovo elenco di malaltic rare, Gli assistiti affetti da tali malattie, gid viconosciuti esenti ed in possesso di
un allestato di esenzione per malallia rara, potranno continuare ad usufruire dei benefici gid riconosciuti fino
a quando le Aziende UU.SS.LL. non provvederanno all'aggiornamento degli archivi ed alla sostituziong
degli attestati, curando di minimizzare, per quanto possibile, il disagio per gli assistiti. Invece, | sopgetli che
chiedono IPesenzione ex novo, presenieranno apposita istanza nel rispetlo della procedura deseritta dal 1D.M,
28 maggio 1999, n. 329 e riceveranno allestato di esenzione per malattia cronica ed invalidante. 5i liene a

preeisme che |'esenzione coneessa a siffatle quatiro malattic ha durata illimitata.

PERIODO TRANSITORIO

Le procedure di riconoscimento del diritto agli utenti devono essere gestite all'insegna della semplificazione
cel in modo da prevenire il pit possibile disagi all’ulenza e da evilare la inulile moltiplicazione degli accessi
alle strutture sanilarie.

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

In particolare, nei easi in cui tra la data dell’impegnativa e quella dell’erogazione vi sia una modifica della
disciplinn (ad es, nel caso di impegnalive recanti dala anlecedente all*entrala in vigore del nuovo elenco
malattie rare di cui all*allegato 7 del D.P.C.M. LEA), si dispone, in conformiti all’erientamento fino ad ora
sepuilo dal Ministero della Saluie, ehe si applichi il regime erogativo vigente alla data della preserizione,
Pertanto, le prestazioni non pill previste in esenzione dai nuovi LEA (ad es. malaltia rava ex DM 279/2001,
ora non ricompresa nell'allegato 7 D.P.C.M.). saranno erogate in esenzione se prescritle con impegnaliva

avenle dala anteriore all’entrata, in vigore delle disposizioni o degli allegali del DPCM.




Considerato che la Regione Abruzzo, come giﬁlsoprm'ihh[an'mio. ha emanato le primedisposizioni atluative
in materia di LEA, in applicazione del D.P.C.M. 12 gennaio 2017, con la Delibernzione di Giunta chimmlé
n, 521 del 26 settembre 2017, che il suddelto provvedimento ¢ stato formalmente notilicato alle Aziende
UULSS. LL. regionali, per i previsti adempimenti di compelenzo, in data 9 ollobre 2017, ¢ che, in ogni caso,
gli adempimenti di cui alla DGR 130 del 30 marzo 2017 potranno essere realizzati solo all® esito del
recepimento del presente documento (eenico, si forniscono le seguenti indicazioni specifiche relative ad
eventuali errori di codifica da parte dei medici preserittori: le impegnative che, seppur recanti data successiva
all'entrata in vigore delle disposizioni o degli allegati del DPCM, riportino I'indicazione del vecchio codice
di esenzione devono essere acceftate dagli erogatori, purché abbiano una data di prescrizione non suceessiva
al 31.12.2017 e contemplino correttamente esclusivamente le prestazioni previste dai nuovi LEA,

Nel caso di prestazioni erogate presso Strutture sanilarie extraregionali, E-r?ccnrrc invece allenersi alle

specifiche disposizioni della Regione di appartenenza delle medesime Strutture.
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ALLEGATO 2

Modello di certificazione di diagnosi di Malattia Rara i fini del riconoseimento del Diritio

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

Riluseiatn dal Presidio della Rete of sensi dellnt. 2, commn 2, ed dell'an, 5, commi 1,2, 3 ¢ 4 del DM n. 279 ded 18032001 "Regolomento di
istituztone dells Rete nozionale delle Mulattic Rare ¢ di csenzione dally panceipirziont al costo delle relative presugiont saninee, o gengi dell'un, 5,
comma |, letter b) del DLps 29 aprile 1998, n, 124 o dell'un, 52 del DPCM 12.01.2007 “Definizione v agpiomamento dei livelli esenziali di
agsistenza, di cui ull*urticolo 1, commn 7, del deceeto legistntiva 30 dicembre 1992, n, 502",

Ente:
Data: . Luogo:

Si certifica che
Nome: Cognome:

Data e luogo di nascita

Comune ¢ indirizzo di residenza

Codice fiscale:

I portatore della seguente patologia

(deserivere la patologia come riportata nell'elenco di cui all* Allegato 7 del DPCM 12.0 1.2017)

Confraddistinta dal codice di esenzione

(viportare il codice corrispondente di cui all Allegato 7 del DPCM 12.01.2017)

Timbro e firma del Medico Responsabile

_del Presidio di Rete




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

NUMERO D1 CASI DELLA MALATTIA RARA IN OGGETTO SEGUITI DAL PRESIDIO
1. Numero complessivo dei easi trattati nei 5 anni precedenti: ..............

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

SERVIZT PRESENTI ALL'INTERNO DEL PRESTDTO

3. Servizio per 'emergenza dedieaio a malattie rare (es. riﬁlracciabilitt‘lfrcpcribililﬁ) O
e 5], EPEOIIIOHTE! ..ovcupursmmemssumissmnisussssinminy S P A T S R R R

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

PERCORS0O DIAGNOSTICO TERAPEUTICO ASSISTENZIALL

G. Esiste un percorso diagnostico-lerapeutico adottato ¢ formalizzato per la specifica concdizione? O
Se S, allegare la documentazione in cui & tormalizzalo il percorso,

7.7) presidio & in grado di garantire la presa in catico globale ¢ multidiseiplivare del paziente, che comprends

la fase di accertamento diagnostico, il follow-up ¢ il trattamento:
O No

[0 8i, nella sua inlerezza al proprio intemo
O Bi, per mezza di una collaborazione csterna O in ltalin O all’estero

In quest’ullimo caso, specilicare i Presidi ¢ lafe Unith Operativa/e di riferimento

......................................................................................................... TR TR TTIETEETE AR AN bdrdr ey
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ATTIVITA? FORMATIVA NEGLI ULTIMI 5 ANNI
(eselusivamente attinente alla malattin/aeruppo)

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

RELAZIONE CON ASSOCIAZIONI, PAZIENTI E FAMILIARI
11, 11 Presidio collabora con Associazioni di pazienti o/o familiar dedicate alla malattia? 0
Se Si, indicare di seguito i riferimenti della/e Associazione/i:

L R R R PP TP T TR P TR T R LT T T PP P B A bR R RERERAIRAARERR AR R R Ra R R

12. 11 Presidio ¢ dotato di un sito web istituzionale con spazio dedicato alle Malaltic Rare? a

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

13. Partecipazione a “trial clinici”

Se 8i, indicare di seguito i/l numeri/o di registrazione dei/l trial su CliniealTrials.gov 0 WHO ICTRP o, in
assenza dei precedenti, il numero di riferimento del Comitato Etico che ha approvato il trial:

------------------------------------------------------------ B e AR e AR AR R R R F R R Earan e AR R E R T R EE NI TR N EEEAEEEEEEAERE B A B AR

R L L T R R R L L e e T T R R T T R T TE T T T T ey

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

Se 8i, indicare di seguito la denominazione dei progetti, le annualita ¢ la fonte di finanziamento:

.................................................. B e P e Y




ALLEGATO 4.

RICHIESTA DI AUTORIZZAZIONE ALLA FORNITURA DI FARMACL INTEGRATORIL,
DISPOSITIVIPER MALATTIA RARA (cod, esenzione )

teampilare un medulo per opni fannneo, Inlegatore, dispasitive)

Al Direttore del Servizio ﬁllmmm

ASL
Il sottoscritto Qualifica
Unita Operativa cpc =
Email Telefono
Richiede per il paziente
Cognome ¢ Nome Data di nascita __ / [ .
Codice fiscale Asl di appartenenza
Patalogia Codice esenzione
FARMACIL a si1 0 NO
Se 81, compilare la sezione sepuente:
Principio attivo Forma farmaceutica

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

00 Giornaliero
[1 Per ciclo tratlamento
7 Per singolo trattamento

Durata del trattamento O Inizio lerapia O Proseguimento terapia

Per la seguente indicazione terapeutica

Da somministrare in regime di [ ricovero ordinario () day hospifal [ ambulatorio [ domicilio




-
*
L

T

PN

[1 Responsabile dell’Unita Operativa dichiara sotto la propria responsabilita:

O che il Farmaco € /non € ricompreso nell’elenco di cui al comma 4 dell’art. | della
L.G48/1996;

0O che vi & assenza di valida alternativa terapeutica (va csplicitata 1'assenza di valida alternativa
terapeutica e va riportato il beneficio atteso in lermini clinicamente rilevanti, Eventuale
relazione su esito del lrallamento di eventuali pazienti analoghi per i quali sia stato gia
autorizzato 1’uso);

O che I'impiego & conforme a pubblicazioni scientifiche acereditaic in campo intemazionale e
disponibilita di dali di sperimentazioni cliniche di fase seconda, idonei a formulare un parere
favorevole sull’efficacia ¢ la tollerabilitd del medicinale richiesto;

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

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

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

clinico del caso al Servizio Farmacia ad un mese dal trattamento e ad intervalli regolari, a seconda
del tipo di malattia e trattamento, con cadenza almeno semestrale.

Evidenze cliniche riscontrate dagli studi presentati

Referenza, Studio clinico, Fase | Numero pazienti tratlati Risultati

Galenico magistrale 0 S1 0 NO
Se S1, compilare la sezione sepuente:

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

0 1l Galenico magistrale & indispensabile ¢ insostituibile ¢ che, in assenza, il paziente & a rischio di
aggravamento della patologia.

INTEGRATORI 0 sl 0 NO

Se 81, compilare la sezione sepuente:

| .
(3 [Vaen 3
\2 fertire &



Denominazione
Dosaggio richiesto (giomaliero, per ciclo di trallamento, per singolo trattamento):
O Giornaliero

O Per ciclo trattamento
O Per singolo trattamento

Durata del trattamento O Inizio terapia =1 Proseguimento terapia

Per la seguente indicazione terapeutica

Il Responsabile dell”Unitd Operativa dichiara solto la propria respansabilita che:

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

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

DISPOSITIVI 0SI ONO

Se 51, comnpilare |a sezione seguente:

Denominazione
Codice CND

Durata del trattamento 3 Inizio terapia 1 Proseguimenlo terapia
| g ]

Per la seguente indicazione terapeutica

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

L 1I Dispositivo € inserito nell’Elenco dei Dispositivi Medici del Ministero della Salute;
I 1 Dispositivo ¢ indispensabile e insostituibile ¢ che, in ussenza, il paziente & a rischio di
aggravamento della patologia.

Responsabile dell”Unita Operativa

(mnbl oG Ilrmﬂ)

s




PARTE RISERVATA AL DIRETTORE DI FARMACIA

1. Si riscontra assenza di alternative terapeutiche?

3l

NO | Specificare

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

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

S1 | Allegare eventuali studi a supporto di tale uso off-label

NO | Specificare

3. Eventuali note/conclusioni

i

[I Direttore di Farmacia

{timbro ¢ firma)




ALLEGATOS

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

Lo sereening neonatale rappresenta un’importante strumento di prevenzione, gratuito ed obbligatorio. La
diagnosi precoce delle malattic metaboliche ereditarie & molto importanie, perché consente di iniziare
tempestivamente lerapie ¢ dicle specifiche, prima che possano causare danni all’organismo del neonato
affetto. Lo screening neonatale esteso viene effclluato araverso il prelieve di poche gocce di sanpne
ollenute dal tallone del bambino durante la degenza nel punto nascita (ra le 48 ¢ le 72 ore, procedura gia
ulilizzata per lo screening abbligatorio. In caso di risultalo “dubbio”, sarete contauati ¢ il test verra ripetulo
su un nuoveo campione di sangue.

11 sotloserido ........ UL e
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genitoriftutore legale(cancellare la voce che non interessa) del minore ............

.................... Perrars bR s s

L L T e AT il

debitamente informati da............cooiiiiii sulle caratleristiche delle malattie che
verranno analizzale (frequenza, gravild, sequele), sui benefiei e rischi dello screening neonatale steso,
consapevoli che la suddetta indagine rappresenta solo un’analisi preliminare a ulteriori ed eventuali
approfondimenti diagnostici.

DICHIARANO

] di aver ricevuto il materiale informativo sullo sereening neonatale metabolico esteso, di averlo letlo ¢
compresa ¢ di aver avulo la possibilité di chiarire con il medico tutti gli eventuali dubbi in proposito;

(] di essere slato/a/i informato/a/i in maniers chiara, complela ¢ comprensibile dal  dotl.
R _in relazione alle caratteristiche delle malattie che verranno
analizzale, ai benclici e rischi dello screening neonatale csteso ¢ alle modalita di alluazione;

[]  di essere consapevolefi che la suddetta indagine non riveste un rualo diagnostico, ma rappresenla
solo un‘analisi preliminare, fa cui positivitd non signilica malaltia, ma implica la neeessita di ulterior
approfondimenti dingnostici;




pll() esserc necessario E-.‘-‘.Egllll"ﬂ un ‘iE\’JDH(lU esame di Hl.-l’l.-ﬂ[lll'lj:,,

] di aver ricevuto linformaliva relativa al trattamento dei dati personali ex art. 13 D.lgs. 196/2003
("Codice in materia di prolezione dei dati personali”);

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

DICHIARANO, inoltre di:
] volere
D " non volere

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

Luogo e data.......... T i
Firma padre del minore ..........oooooiiiiin, Firma madre del minore ........cocooeeiiiiiiiniennnn., A
Fitma tutore legale ssissimnamnniuaimmis Firma ¢ timbro de] Medico .......... e e

f\'[, w\i i



" ALLEGATO.5 bis

INFORMATIVA SCREENING NEONATALLE ESTESO

Lo screéning neonatale rappresenla un’importante strumento di prevenzione, gratuito ed obbligatorio, Nej
primi giorni di vita, Panalisi di alcunc gocce di sangue del neonato puo indirizzare al sospelto di rare
patologie metaboliche in fase ancora asinlomatica. Accertamenti mirati nei neonati positivi consentono
I"eventuale conlerma del sospetto. L utilizzo di diete speciali e di farmaci specifiei consente la prevenzione
efficace di molte delle problematiche cliniche dovule alle malattic metabaliche solloposle a screening
neonatale. Da diversi anni, tutti i nati in Abruzzo sono soltoposti a sereening neonatale obbligatorio per
fenilchetonuria, ipotiroidismo congenilo ¢ fibrosi cistica. Oggi, con I'avvento di nuove strumentazioni
diagnostiche, ¢ stato possibile un ulteriore ampliamento del pannello di sereening neonatale con IMinelusione
di oltre 40 patologie. Tale ampliamento & stato denominato “Sereening Neonatale Esteso” ¢ rappresenta
un'opportunita preventiva di grande rilievo rivolla a (utti i neonati,

COSA SONO LE MALATTIE METABOLICHE?

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

QUALI MALATTIE VENGONO SOTTOPOSTE A SCREENING NEONATALE METABOLICO
ESTESO?

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

= Difetti congenili del metabolisimo e del trasporto degli aminoacidi;

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

= Difetti congenili del metabolismo e del trasporto dei carboidrati, esclugo diabete mellilo;

= Difetti congenili del metabolismo delle lipoproteine.

COMLE SI FA LO SCREENING?

L'esame viene eseguito tra lc 48 e le 72 ore dalla nascita, su poche gocce di sangue oltenute da una piccola
puntura sul tallone del neonato. Con le gocee di sangue prelevale si imbibisce uno speciale cartoncino
“assorbenle che verd inviato, attraverso un sistema organizzato di trasporto, al Laboratoria di screening
neonatale. [l cartoneino con le gocee di sanpue & provvisto di codice identificativo che garanlisce la
traceiabilita, Nel Laboratorio centralizzalo, dove confluiscono i campioni prelevati in it i Punti nascita
della regione Abruzzo, si effetiuano le analisi con la leenica della tandem mass spettrometria o altre
metodiche aggiornale ¢ validale in base alla nuove evidenze scicentifiche.

PROTOCOLLY PARTICQLARI ; '
In caso nati pretermine, nati con basso peso alla naseita, veonati che elfeliuano determinale (rattamenti (cs.
Wrasfusioni o alimentazione per vin parenterale) 0 neonati dimessi prima ‘delle 48 ore dj vila, & prevista la
ripetizione del Lesl,
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QUAL E IL SIGNIFICATO DEL RISULTATO DEL TEST?
[I lest di sereening non ha un significato diagnostico: se il risultato & negativo esso permelle di escludere, con
ragionevole certezza, le patologic esaminale; se posilivo non significa che il neonalo & malata, ma indica
solo un sospetto di malattia. In questo caso sara fondamentale eseguire subito ulteriori esami per confermare
o escludere il sospelto di palologia,

A CHI VIENE COMUNICATO TL RISULTATO?

Tutti i risultati del test vengono comunicati dal Laboratorio centralizzato al Punto nascita, In caso di risultati
negativi, ossia ge non si riscontrano valori anormali, non verrd data aleuna comunicazione alla famiglia, Se
invece i test di sereening risullano alterati, verrete contattati telefonicamente da operatori del Punto nascita
per concordare ["esecuzione di alcune analisi necessarie per confermare oppure per eseludere la malattia, In
aleune situazioni potrebbe essere richiesto un controllo clinico immediato del bambino. In caso di canmbio de;
recapiti nei giorni immediatamente successivi al prelievo, sicle pertanto invitati a comunicarlo al Punto
nascita. I3 importante sapere che il richiamo per la ripetizione del test non significa che il bambino sia affelto
dalla malattia, ma che sono necessari ulteriori controlli,

CONSERVAZIONE DEL CARTONCINO

La conservazione dei cartoncini ha due principali finalita:

* Conferma diagnostica: la conservazione dei carloneini consente di effettuare test di approfondimento
biochimico per la conferma diagnostica delle patologie oggetto di screening, ¢ per necessita di
ampliasmento diagnostico per esigenze assistenziali sopravvenute;

¢ Aspetti medico-legali: la conservazione dei carloncini consente anche di cffettuare test analilici in
risposta a richieste specifiche di carattere medico-legale.

Il cartoncino viene conservato per 2 anni presso il Laboratorio centralizzato che effettua i tesl, per una

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

scrilta, per contribuire, in forma anonima, ad aumentiare le conoscenze in questa campo attraverso la ricerea
scientifica,

TRATTAMENTO DEI DATI PERSONALT

I dati personali ¢ familiari del vostro bambino, raccolli in fase di screening presso cinscun Punto nascita della
regione Abruzzo, saranno trattati per le finalita dello screening e sono indispensabili per I'esecuzione del
test. T dati personali e i risultali del test vengono conservati in formato elettronico presso il Laboralorio
centralizzato nell’osservanza delle normative vigenti in tema di tutela dei dati personali. | dati in yuesliona,
in forma non anonima ¢ non aggregata, non verranno utilizzati per altri scopi, né trasmessi a soggelli diversi
da quelli coinvolli nel programma di sereening, Per il trattamenio dei dati personali in generale, si fa
riferimento all'Informativa al pubblico ex arl, 13 D.lgs. 196/2003 e s.m.i.. ("Codice in materia di protezione
dei dati personali") del Punio nascita,




