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Anno XLVIII

REPUBBLICA ITALIANA

Articolazione del BURAT

Il BURAT serie “ORDINARIO?” si articola in due parti:

PARTE PRIMA |

a) Lo Statuto regionale ¢ le leggi di modifica dello
Statuto, anche a fini notiziali ai sensi dell'articolo 123
della Costituzione;

b) le leggi ed i regolament regionali ¢ 1 testi coordi-
nat;

)il Piano regionale di sviluppo ed i relanvi aggiorna-
ment, il Documento di Programmazione Economica
¢ Finanziaria nonché trd gli am di programmazione
deghi organi di direzione politica disciplinan dalla nor-
mativa regionale in matenia di programmazione;

d) gl ard relativi ai referendum da pubblicarsi in base
alle previsioni della normativa in matena;

e)le sentenze ¢ ordinanze della Corte costituzionale
relative a leggi della Regione Abruzzo o a leggi statali
o a confliti di arrnbuzione coinvolgenti la Regione
Abruzzo, nonché le ordinanze di organi giunisdizionali
che sollevano questioni di legirimita di leggi della
Regione Abruzzo ¢ i ricorsi del Governo contro leggi
della Regione Abruzzo;

f) gl arti degli organi polirici e di direzione amministea-
tiva della Regione che determinano linterpretazione
delle norme giuridiche o dettano disposizioni per loro
applicazione;

g) le ordinanze degli organi regionali

PARTE SECONDA

a) Le deliberazioni adottare dal Consiglio regionale ¢
non ricomprese fra quelle di cui al comma 2;

b) gli ami di indirizzo politico del Consiglio regio-
nale;

¢)i decreti del Presidente della Giunta regionale con-
cernenti ke nomine ¢ gl altri di interesse generale;

d) i decret del Presidente del Consiglio regionale
concernenti ke nomine ¢ gli altri di interesse generale;
¢)i provvedimenti degli organi di direzione ammini-
strativa della Regione aventi carattere organizzativo
genenale;

f) gl ari della Giunta regionale ¢ dell'ufficio di Presi-
denza del Consiglio regionale di interesse generale;

g) gli ari della Regione e degli enn locali la cui pub-
blicazione ¢ prevista da leggi ¢ regolament stauali ¢
regionali;

h) ibandi e gli avvisi di concorso della Regione, degli
enti locali ¢ degli altri enti pubblici ¢ i relativi provve-
diment di approvazione;

i) i bandi ¢ gh avvisi della Regione, degli enn locali ¢
degli altri ent pubblici per attribuzone di borse di
studio, contribun, sovvenzioni, benefict economici o
finanzian ¢ 1 relativi provvedimenn di approvazione;
j) i provvedimenti di approvazione delle graduatonie
relative ai procedimenti di cui alle lettere h) e 1);

k) gli ari di enti privad ¢ di terzi che ne facciano
richiesta conformemente alle previsioni normative
dell’ordinamento.

1. Gli arn parvcolarmente complessi, i bilanci ed i conti consuntivi, sono pubblican sui BURAT

serie “SPECIALE”.

2.Gli arti interni all’ Amministrazione regionale sono pubblicat sui BURAT seric “SUPPLEMENTO”.
3.1 singoli fascicoli del BURAT recano un numero progressivo ¢ lindicazione della dara di pubblicazione.

NOTA:

Le determinazioni direttoriali e dirigenziali per le quali non sia espressamente richiesta la pubblicazione inte-
grale sul BURAT, ancorché non aventi rilevanza esterna o che siano meramente esecutive di precedenti determina-
zioni, sono pubblicate per estratto contenente la parte dispositiva, Pindicazione del servizio comperente, il
numero d’ordine, la data ¢ Poggetto del provvedimento.

Sul Bollertino Ufficiale sono altresi pubblican e 1 resti la cut pubblicazione ¢ resa obbligatonia dall'ordinamento
nazionale ¢ comunitario, anche se nichiesti da privan,
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PARTE |

Leggi, Regolamenti, Atti della Regione e
dello Stato

ATTI DELLA REGIONE

DELIBERAZIONI

GIUNTA REGIONALE
Omissis

DELIBERAZIONE 22.12.2017, n. 808

Rete Regionale per le Malattie Rare e
SCREENING Neonatale esteso - Presa d’atto
e approvazione Documento Tecnico
Regionale.

LA GIUNTA REGIONALE

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

DATO ATTO che con la soprarichiamata D.G.R.
30 marzo 2017 n. 130, nel prendere atto e
recepire 1’Accordo della Conferenza Stato
Regioni e Province Autonome Rep. Atti n.
140/CSR del 16 ottobre 2014 ivi allegato quale
parte costitutiva ed integrante, la Giunta
Regionale ha espressamente demandato
all’Agenzia Sanitaria Regionale dell’Abruzzo gli
adempimenti conseguenti, in raccordo con i
competenti Servizi del Dipartimento per la
Salute e il Welfare;

VISTO il D. Lgs. 29 aprile 1998, n. 124, avente
ad oggetto la “Ridefinizione del sistema di
partecipazione al costo delle prestazioni
sanitarie e del regime delle esenzioni, a norma
dell’art. 59, comma 50, della Legge 27 dicembre
1997, n. 449”;

VISTO il D.M. 18 maggio 2001, n. 279, avente
ad oggetto il “Regolamento di istituzione della
rete nazionale delle malattie rare e di
esenzione dalla partecipazione al costo delle

relative prestazioni sanitarie, ai sensi dell’art.
5, comma 1, lett. b), del decreto legislativo 29
aprile 1998, n. 124”;

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

DATO ATTO che:

- ai sensi dell’art. 5, comma 4, D.M. 18
maggio 2001, n. 279, l'assistito cui sia
stata accertata da un presidio della Rete
una malattia rara di cui all’Allegato 1 al
D.M. 18 maggio 2001, n. 279 puo
chiedere il riconoscimento del diritto
all'esenzione  all’Azienda US.L. di
residenza, allegando la certificazione
rilasciata dal presidio stesso;

- ai sensi dell’art. 6, comma 1, D.M. 18
maggio 2001, n. 279, [lassistito
riconosciuto esente ha diritto alle
prestazioni di assistenza sanitaria,
prescritte con le modalita previste dalla
vigente normativa, incluse nei livelli
essenziali di assistenza, efficaci ed
appropriate per il trattamento ed il
monitoraggio della malattia dalla quale e
affetto e per la prevenzione degli
ulteriori aggravamenti;

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

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

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

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

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

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

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

VISTA la D.G.R. 26 settembre 2017, n. 521
“Decreto del Presidente del Consiglio dei
Ministri 12 gennaio 2017 recante Definizione e
aggiornamento dei livelli essenziali di
assistenza, di cui all'articolo 1, comma 7, del
decreto legislativo 30 dicembre 1992, n. 502.
Approvazione delle prime disposizioni
attuative”;

DATO ATTO che la suddetta D.G.R. 26

settembre 2017, n. 521, nell'approvare le

prime disposizioni attuative del D.P.C.M. LEA

12 gennaio 2017, ha disposto in particolare,

per quanto riguarda la materia delle Malattie

rare, tra I'altro quanto segue:

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

- la procedura necessaria per addivenire
alla definizione della nuova rete
regionale, che, in aderenza a quanto
risultante dal verbale di riunione
convocata dal Direttore dell’Agenzia
Sanitaria Regionale dell’Abruzzo, e
tenutasi in data 12 settembre 2017 (cfr.,

“Allegato G” alla medesima D.G.R. n.

521/2017), ha previsto:

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

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

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

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

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

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

PRESO ATTO che il Documento Tecnico,
“Allegato A” al presente provvedimento, nel
dare attuazione al Piano Nazionale per le
Malattie Rare 2013-2016, introduce importanti
innovazioni nella regolamentazione regionale
dell’assistenza sanitaria nella materia de qua,
in particolare dettagliando i seguenti ambiti:
1. Rete Regionale delle Malattie Rare della
Regione Abruzzo
Di seguito si riportano i ruoli, le funzioni
e i compiti di tutte le componenti della
Rete regionale, come riepilogati nelle
premesse al Documento Tecnico.
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La ASR Abruzzo:

Il

gestisce il Registro Regionale
delle Malattie Rare,
interfacciandosi con il
Registro Nazionale Malattie
Rare (dell'Istituto Superiore
di Sanita) e con i registri di
altre regioni, in
ottemperanza a quanto
previsto dal PNMR 2013-
2016;
scambia  informazioni e
documentazione sulle
Malattie Rare con gli altri
coordinamenti regionali o
interregionali e con gli
organismi internazionali
competenti;
informa le Associazioni dei
malati e dei loro familiari in
ordine alle Malattie Rare ed
alla accessibilita delle cure;
rappresenta (di norma nella
persona del suo Direttore o
un suo delegato) la Regione
ai tavoli nazionali;
coordina con il supporto del
Gruppo Tecnico Regionale,
del Centro di Coordinamento
Regionale e dei
rappresentanti dei Presidi
della rete regionale, I'attivita
di elaborazione di specifici
PDTA per le Malattie Rare;
Centro di Coordinamento

regionale:

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

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

. svolge attivita di promozione
ed organizzazione della
formazione in materia di

Malattie Rare, in
collaborazione con I'’Agenzia
Sanitaria Regionale
dell’Abruzzo e la
Commissione Regionale
ECM;
- I Presidi della Rete regionale:
. assicurano le prestazioni

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

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

. formulano la conferma
diagnostica;
. certificano lo stato di

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

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

- Le Aziende Unita Sanitarie Locali:

. pubblicano sul proprio sito
istituzionale, per ogni
malattia o gruppo di Malattie
Rare, il nominativo del

Medico specialista
responsabile o referente del
centro, formalmente

individuato ai fini della
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certificazione, nonché gli
orari di attivita e modalita di
accesso;

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

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

. tramite il competente
Distretto, rilasciano
I'autorizzazione
all’esenzione alla

partecipazione, forniscono
I'informativa sulla privacy ed
acquisiscono il consenso al

trattamento dei dati
personali;
. tramite i Servizi

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

- I Medici di Medicina Generale e i

Pediatri di Libera Scelta:

. formulano il sospetto
diagnostico;
. indirizzano il paziente al

Presidio della Rete ed
interloquiscono con i nodi
della rete aziendale;
. condividono e applicano il
Piano di Trattamento del
Presidio della rete,
curandone le relative
prescrizioni indirizzate alle
Farmacie  Ospedaliere o
servizi Farmaceutici
Territoriali individuati dalle
Aziende UU.SS.LL..
Registro Regionale delle Malattie Rare
Con il D.M. 18 maggio 2001, n. 279, e
stato istituito in Italia un sistema di
monitoraggio delle Malattie Rare,
mediante Registri di popolazione
regionali e/o interregionali, al fine

precipuo di contribuire alla
programmazione nazionale e regionale
degli interventi volti alla tutela delle
persone con Malattia Rara, attuandone
quindi la sorveglianza. Una parte dei dati
raccolti da tali Registri, secondo quanto
previsto dall’Accordo Conferenza Stato -
Regioni del 10 maggio 2007, alimentano
il flusso verso il Registro Nazionale delle
Malattie Rare (RNMR), istituito presso
I'Istituto Superiore di Sanita.

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

I1 PNMR 2013-2016, di cui all’Accordo
Rep. Atti n. 140/CSR del 16 ottobre 2014,
recepito con la D.G.R. 30 marzo 2017, n.
130, si pone l'obiettivo di migliorare i
dati raccolti sia in termini di copertura
della popolazione, sia in termini di
completezza e qualita delle pertinenti
informazioni.

Come e noto, presso ’Agenzia Sanitaria
Regionale dell’Abruzzo risulta gia attivo
il Registro Tumori Regionale (cfr., D.C.A.
18 dicembre 2014, n. 163 “Istituzione del
registro tumori regionale”). La suddetta
circostanza pone, quindi, I’Agenzia
Sanitaria Regionale dell’Abruzzo - quale
struttura tecnica del Dipartimento per la
Salute e il Welfare, gia in possesso delle
previste infrastrutture informatiche-,
nelle migliori condizioni di utilizzo del
necessario expertise specialistico,
informatico, epidemiologico e statistico,
finalizzato alla gestione dei dati e delle
informazioni, nel rispetto della vigente
normativa anche in materia di
riservatezza dei dati sensibili, da
utilizzare anche in via sinergica
relativamente, ad esempio, ai tumori rari.
Su tale presupposto, il Documento
Tecnico prevede quindi che il Registro
regionale per le Malattie Rare
dell’Abruzzo sia gestito presso ’Agenzia
Sanitaria Regionale dell’Abruzzo. Le
modalita di corretta interfaccia tra i
Presidi della Rete regionale ed il Registro



Pag. 8

Bollettino Ufficiale della Regione Abruzzo

regionale sono descritte nelle pertinenti
sezioni del Documento Tecnico.

Presidi della Rete Regionale e Centro di
Coordinamento Regionale

Il Documento Tecnico aggiorna la rete
regionale delle Malattie rare - secondo la
procedura sopra richiamata e di cui il
medesimo Documento Tecnico rende
atto dell'avvenuto svolgimento - in
attuazione dell’Allegato 7 al D.P.C.M. 12
gennaio 2017 recepito come “Allegato A”
parte integrante della D.GR. 26
settembre 2017, n. 521 -, specificando
Presidi e Unita Operative, distinti per
Azienda Sanitaria Locale di afferenza e
per gruppi di patologia rara oggetto di
presa in carico.

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

La prima valutazione secondo i
menzionati requisiti verra effettuata ad
un anno dalla pubblicazione sul
B.U.R.A.T. del presente provvedimento.
Nell'ambito dei presidi della Rete
regionale, il Centro di coordinamento
deve assicurare la presenza di una
struttura autonoma, in grado di
supportare l'attivita di raccolta e
smistamento delle richieste.

Il Documento Tecnico individua, a
seguito della procedura ivi esplicitata, “in
via transitoria” quale Centro di
coordinamento regionale 1'U.0.C. di
Pediatria del P.0. “Santo Spirito” di
Pescara, prevedendo il monitoraggio e
I'eventuale conferma della suddetta
investitura in esito alla attivita di
monitoraggio da effettuarsi, presso
'A.SR Abruzzo, ad un anno dalla
pubblicazione sul B.U.R.A.T del presente
provvedimento e sulla base degli
specifici indicatori ivi dettagliati.
Percorso Diagnostico Assistenziale

Il percorso diagnostico - assistenziale
previsto nell’ambito della Rete regionale

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

I Documento dettaglia, quindi, nel
prosieguo tutta la procedura relativa alla
presa in carico, al riconoscimento del
diritto all'esenzione, alla trasmissione
dei dati e delle informazioni previste al
Registro Regionale delle Malattie rare
presso 1’Agenzia Sanitaria Regionale
dell’Abruzzo, e da questo al Registro
Nazionale delle Malattie Rare presso
I'Istituto Superiore di Sanita.

I Centro di coordinamento regionale
interviene, per quanto di propria
competenza, in detto  percorso
diagnostico assistenziale, negli ambiti e
per le finalita dettagliate nel Documento
Tecnico, ai sensi del quale viene
espressamente incaricato anche dello
svolgimento dell’attivita di certificazione
(cfr., Allegato 2 al Documento Tecnico)
destinata a quei pazienti abruzzesi gia in
carico presso Presidi delle Rete
extraregionale, ovvero a tutti i pazienti
per i quali non sia stato possibile
individuare una struttura di riferimento
compresa nella Rete regionale.

Farmaci, Integratori, Dietoterapici e
DIspositivi Medici

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

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

SCREENING Neonatale Esteso (Diagnosi
precoce di  Malattie = Metaboliche
Ereditarie)

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

Nello specifico, il servizio viene svolto, a
far data dal mese di luglio dell’anno 1994
per le prime due patologie, dal

Laboratorio della Sezione di
Endocrinologia dell’Universita G.
D’Annunzio di Chieti- Pescara,

attualmente  strutturato presso il
Dipartimento di Medicina e Scienze
dell'invecchiamento dell’Ateneo.

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

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

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

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

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

. il Centro Clinico per le malattie
metaboliche ereditarie oggetto di
screening viene individuato presso
I'U.0.C. di Pediatria del P.O. “Santo
Spirito” di Pescara, struttura
ricompresa tra i Presidi della
nuova Rete regionale deputati alla
presa in carico delle malattie del
metabolismo (Gruppo 4
dell’Allegato 7 al D.P.C.M. LEA 12
gennaio 2017, cfr. Allegato 1 al

Documento Tecnico di
rimodulazione della Rete
regionale).

Il Documento Tecnico, inoltre, attualizza
quanto previsto all’art. 4 del D.M. 13
ottobre 2016, affidando alla medesima
U.0.C,, gia individuata quale Centro di
coordinamento regionale per le Malattie
Rare, il coordinamento del sistema
regionale di screening neonatale.

PRESO ATTO del Verbale della riunione
conclusiva del Gruppo Tecnico regionale
Malattie Rare, trasmesso con nota dell’Agenzia
Sanitaria Regionale Abruzzo prot. 1802 dell’'11
dicembre 2017, acquisita al prot.
RA/0315883/17/DPF009 del 12 dicembre
2017, agli atti del Dipartimento per la Salute e
il Welfare;

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

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

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

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

VISTO il Decreto del Commissario ad Acta 10
dicembre 2015, n. 119 ad oggetto “Attivazione
programma regionale screening neonatale
fibrosi cistica - L. 23 dicembre 1993, n. 548 e
L.R.del 16.09.1997,n. 102.”;

RILEVATO che, ai sensi del suddetto D.C.A n.
119/2015 il Laboratorio della Sezione di
Endocrinologia del Dipartimento di Medicina e
Scienze dell'invecchiamento dell’'Universita “G.
D’Annunzio” di Chieti-Pescara & qualificato
come “Centro Unico di Riferimento” di rilievo
regionale per le attivita di screening neonatale
obbligatorio ai sensi della vigente normativa, e
che in tale ruolo riceve dal luglio dell’anno
1994 i campioni di sangue di tutti i neonati
della Regione Abruzzo per l'esecuzione di

esami diagnostici di screening
dell'ipotiroidismo congenito e della
fenilchetonuria;

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

EVIDENZIATO che il Documento Tecnico

comprende, oltre al predetto Allegato 1 di

rimodulazione della Rete regionale delle

Malattie Rare, ulteriore documentazione

inerente modulistica di:

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

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

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

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

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

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

DATO ATTO delle competenze ascritte al
Servizio Prevenzione e Tutela Sanitaria -
DPF010 del Dipartimento regionale per la
Salute e il Welfare, come stabilite nella
Deliberazione giuntale 22 maggio 2017, n. 265
“Riformulazione parziale dell'assetto
organizzativo del Dipartimento per la Salute e
il Welfare - Conferimento, ai sensi dell'art. 20
della L.R. n. 77/99 e s.mm.ii.,, degli incarichi di
dirigente dei Servizi rimodulati.”, in particolare
in materia di programmazione nell’ambito dei
piani nazionali e regionali di prevenzione ed in
materia di screening;
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RITENUTO di demandare al Servizio
Prevenzione e Tutela Sanitaria DPF010 del
Dipartimento per la Salute e il Welfare, in
ragione di dette competenze e d’'intesa con il
Servizio  Programmazione  socio-sanitaria
DPF009, le attivita inerenti l'attuazione del
Documento Tecnico con specifico riferimento
allo Screening Neonatale Esteso (diagnosi
precoce delle malattie metaboliche ereditarie);

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

RITENUTO, altresi, di demandare al Servizio

Programmazione Socio-Sanitaria del

Dipartimento per la Salute e il Welfare la

notificazione del presente provvedimento:

- all’Agenzia Sanitaria Regionale
dell’Abruzzo;

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

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

ai fini della concreta applicazione di quanto

nello stesso contenuto e disposto, ciascuno per

quanto di propria competenza;

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

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

RITENUTO di disporre la pubblicazione del
presente atto sul B.U.RAT. e sul sito

istituzionale della Regione Abruzzo

(www.regione.abruzzo.it);

DATO ATTO che:

- il Dirigente del Servizio Programmazione
Socio-Sanitaria, competente nella
materia trattata dal presente

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

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

A voti unanimi espressi nelle forme di legge
DELIBERA

Per le motivazioni specificate in premessa, che
qui si intendono integralmente trascritte e
approvate

1. di prendere atto e di approvare il
Documento Tecnico “Rete Regionale per
le Malattie Rare e screening neonatale
esteso”, di cui all’'Allegato “A”, parte
integrante e sostanziale al presente
provvedimento;

2. di dare atto che l'allegato Documento
Tecnico introduce importanti
innovazioni in materia di
regolamentazione dell’assistenza
sanitaria per le Malattie Rare, come
meglio esplicitato nelle premesse al
presente atto, che si intendono qui
integralmente riportate, e che
riguardano i seguenti ambiti:

- Rete Regionale delle Malattie Rare
della Regione Abruzzo;

- Registro Regionale delle Malattie
Rare;
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- Presidi della Rete Regionale e
Centro di Coordinamento
Regionale;

- Percorso Diagnostico Assistenziale;

- Farmaci, Integratori, Dietoterapici
e Dispositivi Medici;

- SCREENING Neonatale Esteso
(Diagnosi Precoce di Malattie
Metaboliche Ereditarie);

di dare atto che il Documento Tecnico

reca in Allegato 1 la nuova Rete regionale

della Malattie rare, come definita a

seguito della procedura di ricognizione

delle candidature avanzate dalle

Direzioni delle Aziende UU.SS.LL

regionali;

di evidenziare che il Documento

Tecnico comprende, oltre al predetto

Allegato 1 di rimodulazione della rete

regionale delle Malattie Rare, ulteriore

documentazione inerente modulistica di:

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

- Scheda di valutazione dei requisiti
per linserimento nella rete
regionale per le malattie rare (cfr.,
Allegato 3 al Documento Tecnico);

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

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

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

di evidenziare, altresi, che il Documento

Tecnico reca in “Appendice” una

specifica dettagliata scheda informativa

relativa all’applicazione delle esenzioni
previste ai sensi della vigente normativa

di riferimento, in cui sono contenute

anche disposizioni di regolamentazione a

carattere transitorio;

di precisare che, ai sensi del Documento

Tecnico, la nuova Rete regionale per le

Malattie Rare di cui al predetto Allegato 1

al medesimo Documento, e soggetta a

10.

periodica valutazione, e conseguente
eventuale aggiornamento, in esito
all’attivita di monitoraggio, da condursi
presso I’A.S.R Abruzzo, con riferimento ai
requisiti previsti (cfr. in particolare la
Scheda di valutazione dei requisiti per
I'inserimento nella rete regionale per le
malattie rare, Allegato 3 al Documento
Tecnico). La prima valutazione secondo i
menzionati requisiti verra effettuata ad
un anno dalla pubblicazione sul
B.U.R.A.T. del presente provvedimento;
di demandare al Servizio Prevenzione e
Tutela Sanitaria DPF010 del
Dipartimento per la Salute e il Welfare, in
ragione delle competenze allo stesso
ascritte ai sensi della D.G.R. 22 maggio
2017 n. 265, e d’intesa con il Servizio
Programmazione socio-sanitaria
DPF009, le attivita inerenti I'attuazione
del Documento Tecnico Allegato “A”
parte integrante al presente atto, con
specifico riferimento allo Screening
Neonatale Esteso;

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

di trasmettere il presente
provvedimento al Servizio
Programmazione Socio-Sanitaria del

Dipartimento per la Salute e il Welfare, il
quale ¢ tenuto, a sua volta, a notificarlo:

- al’Agenzia Sanitaria Regionale
dell’Abruzzo

— al Servizio Prevenzione e Tutela
sanitaria - DPF010 del
Dipartimento per la Salute e il
Welfare

- alle Aziende UU.SS.LL. della

Regione Abruzzo;

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

di disporre che le Direzioni Generali e

Sanitarie  delle Aziende UU.SS.LL.

regionali provvedano ad assicurare la pit

ampia diffusione di informazioni

relativamente a quanto disposto e

contenuto nel Documento Tecnico

Allegato “A” alla presente deliberazione,

a beneficio sia degli utenti e dei loro
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11.

12.

familiari e care givers di riferimento, sia
degli operatori potenzialmente coinvolti
(Medici di Medicina Generale, Pediatri di
Libera Scelta, Medici Specialisti ASL,
operatori ed infermieri dei servizi ADI,
Farmacie ospedaliere e del territorio,
Servizi Territoriali aziendali, ecc.), anche
attraverso la tempestiva condivisione del
Documento Tecnico con tutte le Direzioni
ospedaliere e territoriali, con gli Uffici
U.R.P,, con le Associazioni di tutela e
promozione dei diritti dei Cittadini
nell'ambito dei servizi sanitari e
assistenziali, con le associazioni
professionali maggiormente
rappresentative degli operatori
interessati etc., nonché attraverso idonea
informativa sui siti web aziendali;

di dare atto che il presente
provvedimento non comporta oneri
diretti a carico del bilancio regionale;

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

Segue Allegato
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AGENZIA SANITARIA REGIONALE : "'"‘ff,g :
. Prot. n® 1752 Partenza Y y 4
29/11/207 . . ASR ABRUZZO

AGEMZIA SANITARIA REGICNALE

Trasmessa vig e-mail Pescara, 29 Novembre 2017

All'Assessore Regionale
Alla Programmazione Sanitaria
Dott. Silvio Paclucci

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

Al Dirigente del Servizio
Programmazione Socio-Sanitaria DPFO09
Dipartimento per Ia Salute e Welfare
Dott. Germano De Sanctis

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.

I' documento sopra richiamato & stato elaborato da un Gruppo Regionale di lavoro,
rappresentativo delle quattro AA.SS.LL., ed & stato approvato n maggioranza come da verbale
conclusiva del 28 cm.

Con 'oceasione si inviano cordiali saluti

o birjo fAbHe
d 2
ALLEGATO s parte ‘““*BT?‘E ‘HTE go@g : -
barazione n. .3 ). ac! PR 3] [l Direttore
Il SEZFE E‘v‘jf‘_ﬁiuNT% ey é’sf Dott. Alfonso Mascitelli
. lB ‘ A 0 .

St

R

ASR ABRUZZO - AGENZIA SANITARIA REGIONALE
Via Atlio MONTI, 9 - 65127 Pescaran - Tel, D85 45087 | - ['ox 085 1508720
direzionapenoruloaasrabruzzo.it P.E.C, infourpec.nsrabruzzo.it - www.nsrabruzza.it
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ASR ABRUZZCO

AGENZIA SAMITARIA REGIONALE

T REGIONE

AIRLZZ0

REGIONE ABRUZZO

RETE REGIONALE PER LE
MALATTIE RARE
E
SCREENING NEONATALE ESTESO
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Dott. Antonina Ajella

Dott.ssa Reuza Barbon Galluppi
Doll.ssa Galbriella Bottone
Pref. Giuseppe Calabrese

Dott. Massimo Calisi

Deoit. Aldo Cerulli

Profissa Blvira D'Alessandro
Dott.ssa Antonella De Rosa

Dotl.ssa Silvia DI Michele

ASR Abruzzo

Prof. Lamberto Manzoli
Dotssa Tiziana 12i Corcia
Dott.ssa Anila Saponari

Dott.ssa Giorgia Fragassi

Gruppo teenico regionale

Dot Piere Di Saveria
ottssa Antonella Gualticri
Zott. Giuliano Lombardi
Dott.ssa Lilisabetta Modestini
Dott. Paolo Moretli

Dott. Walter Palumbe

Dott. Giuseppe Pizzicannella
Dott.ssu Drusiana Riceiuti

Prol. Liborio Stuppia

Dipartimento per [n Salute ¢ il Welfare
Deoit. Genmano De Sanctis

Dott.ssa Stefania Melena

Dott.ssa Burbara Morganti

Dol.ssa Virginia Vitulle

Diretiore ASR Abruzzo
Dott. Altonso Mascitelli

Stringraziono le Divezioni Sanitarie Aziendali e it | professionisti che hanno comungue offerto il
prapeie contribufo affa steswra del presenie documento,

AL'E-//
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INTRODUZIONE

Le Malattie Rare rappresentano una delle prioritd di Sanitd pubblica comunitaria.

Le specificita ad csse collegate i una continua evoluzione, la limitaty conoscenza, I varieth di
forme, lu grande complessita assistenziale e di impalto nella vita delle persone ¢ delle famiglie,
richiedono di metlere a sistema una serie di azioni efficaci e collaudate nel settore delle Malatiie
Rare, ponenda la imprescindibile attenzione sul dato faltuale che dietro la Malattia Rara ¢’ una
persona: la cura del malato e i suoi bisogni sociali.

Molte Malattic Rare sono complesse, gravi, degenerative, cronicamente invalidanti, e cirea un terzo
ci esse riduce 1e altese di vita a meno di 5 anni, Pertanto le disabilitd, eventualmente correlate alle
Malattie Rare, limitando di fatlo le opportuniti educative, professionali e sociali possono essere
causa di discriminazione.

D'altro ecante molle altre condizioni patologiche, se diagnosticate in tempo ¢ trattate
appropriatamente, non incidano significativamente sulla durata della vita, ed altre ancora, infine, se
correttamente e tempestivamente inquadrate, permettono di svolgere una vita qualitativamente
notmale.

I ritardo nella diagnosi delle Malattie Rare pud dipendere da vari fattori, tre cui la mancanza di
formazione adeguata da parle del medici, spesso collegata alla estrema rarita della malattia, In
presenza di segni cliniel individualmente non diagnostici, "assenza o la limitata disponibilita di test
per la diagnosi, la frammentazione degli interventi, la non adeguatn organizzazione dei sistemi
sanjtari.

Le atlivita assistenziali, | servizi ¢ le prestazioni destinate alle persone affette da Malattic Rave sone
parte integrante dei Livelli Essenziali di Assistenza (LEA).

Il provvedimento aggiornato che definisee i LEA & il D.P.C.M. 12 gennaio 2017, che integra le
indicazioni ¢ i criteri del DM 18 maggio 2001 n. 279, confermandn i1 diritto all’esenzione per tuite
le prestazioni necessarie a effettuare la dingnosi e garantire assistenza sanitarin. La scelta tra le
diverse modalitd di organizzazione dell’offerta e tra le diverse tipologie di attivitd deve privilegiare
gli interventi che, a parith di visultato, garantiscono, al tempo slesso, un uso altimale delle risorse.
Lobieltivo principale del presente documento teenico & lo sviluppo, nella Regione Abruzzo, di una
stealegin integrata, di sistema o i medio periodo, sulle Malallic Rare, centrata sui bisogni
assistenziali della persona e delln famiglio ¢ definita con il coinvolgimento di tutti i portateri di

2 interesse, lenuto conlo delle esperienze gid maturate in Italia ¢ del quadro delle indicazioni curopee,

Il documente & il risullato di una collaborazione condivisa con wn Gruppo teenico regionale di

lavore, costituito con Deliberazione del Direttore dell’ Agenzia Sanilaria Regionalg-7
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Abruzzo) n, 65 del 7 settembre 2017 e composto da operaton e professionisti; épp’xrtenunh a
diverse discipline con esperienza nel cm'npo delle Malattic Rmc da rappresentanti di Socield
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 settore, ove viene riconosciuta una

particolare tutela a coloro che ne sono affetti.

1. QUADRO DI RIFERMENTO NORMATIVO

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

1l Regolamento prevede la realizzazione di una retc diagnostica, clinico — assistenziale ed
epidemiologica, costituita da Presidi acercditati appositamente individuati dalle regioni, stabilisce il
divitto all’esenzione per le Malattic Rare ed istituisce il Registro Nazionale delle Malattie Rare
presso I'lstituto Superiore di Sanita (ISS), al quale i registri regionali/interregionali inviano
periodicamente i dati acquisiti.

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

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

Con il D.P.C.M. 12 gennaio 2017 "Definizione ¢ aggiornamenta dei livelli essenziali di assistenza,
di cui all’articolo 1, comma 7, del decreto legislativo 30 dicembre 1992, n. 502" & statq ridefinito
I'elenca 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 elenco, con i relativi cochm & riportato nel detta;,llo nell*allegato 7 del D P.C.M..

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

Rare di cui all’arl. 52 ¢ allallegato 7 enltano in vigore dal centottantesimo giorno dalla data di

o
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entrata in Vlboll: del presente dcclem entro tale data le regmm ele pmwncm autonume adeguarm le
Reti regionali per le Malattic Rare con I’individuazione dei relativi ['rc=;|d| e i Registri regionali”,

Con la D.G.R. n. 130 del 30.03.2017 la Regione Abruzzo, nel recepire il PNMR di cui al prodetto
Accordo n. [40/CSR del 16/10/2014, ha demandato all’Agenzia  Sanitaria Regionale gli
adempimenti conseguenti, in raceordo con i compotenti Servizi del Diparlimento per la Salute e il
Welfare.

Pertanto, in conformitd con gli indirizzi espressi al punto 1.2.] del PNMR, si & reso nocessario
procedere ad una ricognizione dei Presidi e delle Unita per la diagnosi e il wattamento delle Malattie
Rare, su proposta delle direzioni aziendali delle ASL (Allegato 1),

Contestualmente, al fine di garantire, senza soluzione di continuila, assistenza in regime di
esenzione ai pazienti interessati, con la Deliberazione n. 521 del 26/09/2017, praposta dal Servizio
Programmazione socio - sanitaria del Dipartimento per la Salute ¢ {l Welfare in collaborazione con
la slessn Agenzia Sanilaria Regionale, In Giunta Regionale ha dato formale recepimento alle
richiamale disposizioni del D.P.C.M. LEA 12 gennaio 2017, ed ha rinvigto a successivo
provvedimento la definizione della nuova Rete regionale all'esito dei lavori condalti dal Gruppo
tecnico regionale.

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

Nei riquadid successivi viene riassunta 'nmalisi numericn comparativa delle denominazioni delle
Malattic Rare, come contemplile dall’allegata 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. )

2. REGISTRO REGIONALE DELLE MALATTIE RARE

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

hiformazioni raccalte e per le finalitd loro attiibuite. In particolare, ‘aleuni di cssi hanno finalita
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principalmente epidemiologiche, oltre che di adempimento al debito informativo che le regioni -
hanno verso il RNMR; altri sono strutturati per svolgere compiti di sﬁppm‘to alle attivita
assistenzioli e per coordinare la presa in carico' delle persone con Malattia Rara, mecogliendo e
rendenda disponibili le informazioni ai servizi ¢ agli operatori.

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

Il Registro Regionale abruzzese ¢ stato avviato nell*ultimo quinquennio e dai dati ufficiali,
confermati dall'[SS, per I'ultimo biennio disponibile (2015-2016) sono stati inseriti nel Registro
Nazionale 310 nuovi casi di Malaltic Rare (ira quelle incluse neil'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, crano
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 pitl frequenti tra quelle

registrate & riportato nclla Tabella 1.

I i 5

La presn in eavico
Insicme degll fmerventl coordinuti che danno risposte ai bisopai assistenziali di ogni singoli persond, (emto eonte dellu tmiglin ¢ del contesto di
viln, risposie dinmmiche perché varinno nel ipo.

< Elementi per In presn in enrico
La rete di presn in earico & costituitn da diversi nodi che devono comunienre e Invomre sinergicamente t Toro, in panicolnre | nedi delin rete
SOIO: $
- Cenuipresidi per le persone con malaia mia individua dalli regione;
= Servizi espednlien ¢ wndtoriali (sanitar, socio sanitad, sociuli, educativi MMG, PLS, ¢ie,) vicini ol logo di vita della personn,

= Metodo di Tavore: conrdinnmento
Interio ul Contre! Presicio per gli nspeui nwlidiseiplioai;
Trn i) ControfPresieli ¢ le stantture teritoriali vicing al oge di vitn delln persana con mnliitin mio, compresi § PLS ¢ i MMG;
- Nel tevitorio con eolleg 1 multisettonuli (suitrie, socinle, educativo, lavoro. tempo lsew).

'
. :

4 Slrumentn
L yedazione e Naggi i Phaii Tempeatici Assk il Inlividuali Integeili condivis dull'inters rete, che sirdigono smvessa Uniti -
Vitlutimive ntegmie, : ' ;
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4 hl:f.;\"’-:: “-26\:\}
Tabella 1. Distribuzione delle Malattie Rare inserite nel Registro ~ch|6'l‘iﬁlﬂ"}’\ Fuzzese nel

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

Codice Descrizione Nuovi casi
RDG020 Totale 45
- Deficienza congenita dei fattori della coagulazione Ll
- Difetti ereditari della coagulazione 15
- Disordini ereditari trombofilici 25
- Malattia di von Willebrand ]
RIF0280 Cheratocono ' 26
RCGI00 Totale 22
- Alterazioni congenile del metabolismo del ferro 2
- Emocromatosi ereditaria 17
- Emocromatosi fumiliare 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
dali 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 neclla Regione Abruzzo dovrebbero essere cdiagnosticati cirea 600-650 nuovi casi di
Malattie Rare. Sebbene tali stime siano riferite ad un clenco di patologie precedente al D,P,.C,M,
12,01.2017, nel quale non sono piltt comprese alcune delle patologic pitt comuni, quali la Malattia
Celinca, & tuttavin vero che, basandosi sui dati di incidenza di altre regioni italiane (quali ad
esempio ’Emilia Romagna, dove nel 2015 sono stati segnalati 0,76 nuovi casi ogni 1000 abitauti), e
considerando ]a recente aggiunta di alcune patologie che prima non erano incluse nell'elenco delle
Malattie Rare, ci si attende che il numero di nwovi casi che si verificano ogni anno, nella Regione
Abruzzo, non sia inferiore a 400-500. L’analisi dei dati rende necessario, quindi, un aggiornamento
¢ polenziamento del Registro Regionale per poler otlenere informazioni piti precise e complete
sull’incidenza di malattia,

In aggiunta agli elementi informativi presenti nel Registro Regionale, ¢ 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 di Malattia Rara, sono stati estratti i dati del flusso regionale delle esenzioni ticket. Dalle
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analisi, gli abruzzesi che hanno nvutp un eertificato di esepzione per diagnosi di Malattia Rarn
risultano essere, in totale, 5431, che corrisponde ad una prevalenza del 4,16 x1000 (un valore
compatibile con le stime riportale nel PNMR). La distribuzione delle principali patalogie per cui &

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

Figura 1. Prevalenza (casi totali) di Malattie Rarve in Abruzzo (fonte: database regionale
csenzioni dalln partecipazione alla spesa, dati aggiornati al 30.06.2017).

Casl dl Malattle Rare con egenziens dalla spesa, Residentl in Abruzza v
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In considerazione che nella tecno-struttura della ASR Abruzzo risulta gid altivo il Registro Tumori
Regionale (DCA n. 163/2014), al quale lavoruno professionisti in possesso dell’expertise
specialistico, informatico, epidemiologico ¢ statistico, ¢ ove suno gia presenti le infrastrutture
informatiche nceessarie, anche ai fini del rispetto della normativa sulla privacy, la Regione Abnizzo
indica, in oltemperanza alla C3R n. 103/2007, la struttwea della ASR deputata alla gestione del
Repistro Regionale delle Malattie Rare, con modalith organizzative ¢ personale dedicalo nei limili
delle risorse annualmente 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
competenza®  con caralleristiche di  unita funzionali, costituite da una o pid  unitd
organizzalive/operative, in relazione alla prevalenza delle singole malattie o gruppi di malaltie ¢
tenendo conto deilattivitd in termini di casistica significativa delle singole strutture/Presidi € di un
ampio bacino di utenza.
La Rete delle Malattic Rare & cdslit‘uita dalle strutture e i servizi dei sistemi regionali, che
concorrono, in maniera integrata ¢ ciascuno in relazione alle specifiche competenze ¢ funzioni, a
sviluppare azioni di prevenzione, migliorare gli interventi volti alla diagnosi e al tratlamento,
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 Malattic Rare
nella Regione Abruzzo,
- La ASR Abruzzo:
a) gestisce il Registro Regionale delle Malattie Rare, interfacciandosi col Registro
Nazionale Malattie Rare (dellIstituto Superiore di Sanitd) e con i registri di altre regioni,
in ottemperanza a quanto previsto dal PNMR 2013-2016;
b) scambia informazioni ¢ documentazione sulle Malattie Rare con gli altri coordinamenti
regionali o interregionali ¢ 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 Direttorc o un suo delegato) la regione ai
tavoli nazionali:
¢) coordina con il supporio del Gruppo Tecnico, del Centro di Coordinamento Regionale ¢
dei rappresentanti dei Presidi della rete regionale, "attivitd di elaborazione di specifici
PDTA per le Malattie Rare.

* Teentri i Compeienza sonn Unith funzionali, costitmiti dn wm o it unitl orgunizzative/openitive, dove si gestisce il Percorsy Dingnostico per

giungere 1l pio precocenente possibile all individuazions detla patalopin ¢ dove si definisce il Persoiso Socio-snnitarin Glabale Iidividunle delln
personi con malatin ti,
1 Centri dj Conyy devann teere & legomi 1 e siont paste in atto dai diversi ittord coinvolti nell assisten < eomprese e weli ospednlion ¢

quelle ferritoriali pee 'nssistenza pimaria ¢ dabilitaivi, mantepere Ty sonin elinien e Pevoluzione sanimrin del midine anche nel passaggiv tr efd
peedintricn e et wlulit,
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= 1l Centra di Coordinamento regionale:

) orienta i cittadini e gli upc;‘zllUI'i sanitari verso i Presidi regionali e, o;%zﬁ;f-noﬁ' ye ne
fogsero, verso i Presidi defla Rete Nazionale, Tale funzione ¢ garantita da contatto
telefonico con linee telefoniche dedicate;

b) certilica la malattin nel caso i patologia rara non curata dai Presidi della Rete Regionale
e, laddove esista gid documentazione e/o centificazione proveniente da altro Presidio
della Rete Nazionale, valida la diagnosi tilasciando, ove necessario, idonca
certificazione;

¢) svolge altivita di promozione ed organizzazione della formazione in materia di Malattic
Rare, in collaborazione con ’ASR e la Commissione Repionale ECM., Supporta I'ASR
Abruzzo nella elaborazione dei PDTA regionali.

— | Presidi della Rete regionale:

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

b) parantiscono, solto responsabilita della ASL di appartenenza, idonea dotazione di
strutture di supporto ¢ di servizi complementari, anche mediante il collegamento
fumzionale 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;

d) 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 seeondo protocolli clinici concordati ¢ collaborano con i servizi territoriali, i
medici di medicina generale (MMG) ed i pediatri di libera scelta (PLS) per la presa in
carico e 1a gestione del (raltamento;

f) danno supporto nell’elaborazione dei PDTA, secondo e specifiche competenze.

~ Le Aziende Sanitaric Locali:

a) pubblicano sul proprio silo istituzionale, per ogni malattia o gruppo di Malattic Rare, il
nominative del Medico specialista responsabile o referente del centro, formalmente
individuato ai fini della certificazione, nonché gli orari di attivitd e modalita di aceesso;

b) diffondone con disposizione Circolare la modulistica e i criteri di certificazione e di
63ENZIONE;

¢) informano i MMG, i PLS, i Distretti,.i Presidi Ospedalieri ele Associazioni dei Pazionti,
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d) tramite il Distretto; rilasciano |’autorizzazione all’esenzione A Ia partecipazione,
forniscono I"informativa sulla privacy ed acquisiscono il consenso al trattamento dei dati
personali;

¢) (ramite 1 Servizi Farmaceutici erogano, ove previsto, attraverso i propri Presidi, i
prodotti indispensabili per il trattamento della specifica Malattia Rara.

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

a) formulano il sospetto diagnostico;

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

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

Territoriali individuati dalle AA.SS.LL..

3.1 PRESIDI DELLA RETE REGIONALL

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

(1) documenlata esperienza in altivith diagnostica o lerapeulica specifica per le malatlie o per i

gruppi di Malattie Rare;




Pag. 28 Bollettino Ufficiale della Regione Abruzzo Anno XLVIII - N. 21 Speciale (14.02.2018)

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

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

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

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

- come da verbale del 12 settembre 2017, attraverso anche un percorso metodologico condiviso con
{utti i portatori di interesse nel settore delle Malallic Rare ¢ con il Tavolo Tecnico Regionale, & stato
cffettuato adeguamento della Rete regionale e 1'organizzazione proposta ¢ indicala nell’Allegato
1, contenente i Presidi e le Unita Operative identificati per singola ASL e per ogni malattia ¢/o
gruppoe di malattie.

I Presidi ¢ i centri di competenza individuati nell’Allepato 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 e del Welfare, con il supporto

del Gruppo teenico regionale, per la verilica della sussistenza del vequisitd richiesti per I'inserimento

nella Rete regionale, La verifica della casistica trattata sara effettuata utilizzando tutti i database
disponibili, con specifico riferimento ai casi trasmessi al Registro Regionale durante 1 primi 12 mesi
dall'approvazione del provvedimenlo, secondo le modalitd esplicitate nel paragrafo relativo al
percorso diagnostico assistenziale. Per lale motivo, le Direzioni Sanitarie dei Presidi della Rete sono
tenute a vigilare e ad adottare tutte le misure necessarie al fine di garantire la rasmissione dij tutte le
certificazioni effeltuate al Regisiro Regionale delle Malattic Rave. Ai fini della verifica della
sussistenza dei requisiti richiesti per 1'inserimento nella Rete regionale, ogni UU.0Q. inclusa nella

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

Valutazione riportata in  Allegato 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 valutazione come indicate nel riquadro sottostante,

Requisito 1: punti 20 Requisito 8: punti 4
Requisilo 2: punti 10 Requisito 9: punt 4
Regquisilo 3: punti 6 Requisito 10: punti 2
Requisito 4: punti 7 Requisito L1: punti 5
Requisito 5: punti 7 ] Requisito 12: punti 5
Requisito 6: punti 15 - ] : | Requisite L3: punti 2
Requisito 7 punti 10 in caso di presd in cavico globale | Requisito 14: punti 3
all'interno del Presidio; punti 5 in caso di presa in carvico per !

mezzo di una collaborazione ¢sterna ) ‘ —
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Previa valulazione tecnica, saranno confermate all'interno della Rete quelle UU.O'O.. chc, aterranno
un punteggio complessivo ﬁguale o superiore & 70 ‘punli sui 100 disponibi'li. .
Ogni Presidio acereditato della Rete, con il centro di riferimento individuato, ¢ tenuto a garantire, in
regime di esenzione dalla parlccipazionc alla spesu sanitaria, le prestazioni diagnostiche della
Malatlia Rara, e qualora I'iter diagnostico richieda prestazioni che possono essere effetluate in unita
operative non ricomprese lra quelle del Presidio, lo stesso si fa carico di assicurarne I’esecuzione
presso altre strutture del SSN.

Opni 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 pili completa e correttn 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 atto formale deve
pubblicare sul proprio sito istituzionale, per ogni malattia o gruppe 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 attivita 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.

1l Presidio della Rete deve dotarsi di un timbro che gli consenta I'immediato riconoscimento. Tale
timbro dovra essere apposto sulla certificazione di diagnosi di Malattia Rara, sulla scheda per 1a
prescrizione dei fammaci relativi alla patologia rara e sui piani di trattamento ¢ piani assistenziali
individualizzati (PAI), che devono tenere conto degli specifici bisogni assistenziali identificati in
base alle caratteristiche individuali della persona e percid non definiti unicamente in base al
paradigma standard della malattia.

Per le malattie pit rare & 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 protacolli condivisi ¢ con le modalitd di coinvolgimento e collaborazione
delle Associazioni dei malati e dei loro familiari. Ove necessario ai fini della diagnosi di Malaltia
Rara di originc ereditaria, il presidio delln Rele si [a carico anche delle indagini genetiche sui
familiari dell'assistilo, in regime di gratuita.

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

Presidi della Rete ¢ centri intcrrcgimiali (ove individuati), sulla base dei guali il Referente dell'U.O.
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che ha preso in earico il paziente redige nella fase di approfondimento diagnostico un Piano di
Trallamento ¢ tiene ﬁggiornatn la situazione elinica del paziemé, assumendo le inforln'mzioni

derivanti da indagini diagnosliche eseguite in altra sede tramite flussi informativi con le altre
strutture o direttamente dall'assistito. Nel Piano di Traltamento devono essere inserite (utte le
informazioni necessarie per l'assistenza al paziente, inclusi, ad csempio ¢ nel caso fosse necessario,
i farmaci da prescrivere, con relative dosi ¢ dwata del (trattamento, eventuali integratori,
dietoterapici, dispositivi. Inoltre, il Piano di Trattamento potr includere anche eventuali prestazioni
viabilitative ambulatoriali (esenti dalla partecipazione alla spesa, se presenti nell'elenco di cui
all'allegato 4 del DPCM 12.01.2017).

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

Le prestazioni di genctica per la dingnosi di una malattia rara indicata nell’allegato 4GEN, Colonna
A, 8l D.P.C.M. del 12 gennaio 2017 che si intende integralmente recepito, devono essere prescritte
dagli specinlisti operanti in un Presidio della Rete Nazionale per le Malattie Rare, individuato per la
specifica Malattia Rara o per il geuppo a cui la malattia appartiene. Il test genetico, richiesto in
presenza di un motivato sospetto diagnostico, deve essere espletato con la tecnologia che garantisca

la maggior efficacia al minor costo.

3.2 CENTRO DI COORDINAMENTO REGIONALT

II' Centro di- Coordinamento regionale ha la fondamentale Rinzione di raccordo operativo ¢ di
collegamento Funzionale di tutti i Presidi della Rete regionale, con il fine di garantire la tempestivita
della dingnosi ¢ della conseguente presa in carico del pazienti interessati secondo criteri di

appropristezza ¢ nel rispelto della continuita assistenziale.

6
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In tal senso, e per gli scopi suddetti, il Centro di Coordinamento si interfaccia con tutti i Presidi
della Rete regiimale e della Rete nuzi.nnnlc, cmnpresili Centri interregionali di rii’c:.rimento previsti
dall>art. 2 del D.M. 279/2001, ed assicura:
* lo scambio delle informazioni e della expertise all*intemo 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 la gestione del rattamento dei pazienti;
o la condivisione dei suddetti protocolli tra i Presidi della Rete regionale, e tra questi ed i
Centri .extra regionali di riferimento, compresi nella Rete nazionale, il cui intervento sia

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

I Centro di coordinamento svolge, inoltre, aitivita di promozione ed organizzazione della
formagzione 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.IL. efa dei Presidi coinvolti.
Infine, il Centro di Coerdinamento su richiesta offie la consulenza cd il supporto:
© ai pazienti e loro familiari che spontaneamente vi si rivolgano in prima istanza, anche al fine
di indirizzare ad uno o piti Presidi della Rete ritenuti idonei alla presa in carico, sulla base
delle informazioni al momento disponibili;
e ai medici del SSN, (MMG, PLS, medici specialisti), anche al fine fornire suggerimenti cirea
una pit approfondita valutazione dei casi clinici segnalati;
= ni Responsabili dei Presidi della Rete, anche al fine di supportarli nei contatti con altri Centri
della Rete Nazionale e/o nella applicazionc dei protocalli clinici per Ja gestione dei pazienti
in carico, anche con riguardo alla condivisione delle corrette modalita di erogazione dei
Presidi di assistenza integrativa valutali appropriati e necessari ni casi concreti;
© ai cittadini ¢ alle Associazioni dei malati e dei loro familiari, per qualsivoglia specifica

informazione.

I ultimo, il Centro di Coordinamento dovrd svolgere atliviti di certificazione per quelle Malattie
Rare per le quali non & stato possibile individuare una struttura di viferimento 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.Coordinamento-deve assicurare la presenza.di una struttura
autonoma, in"grado di supportare Dattivita di raceolta ¢ di smistamento delle richieste, con

"'\

e
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personale ¢ lince telefoniche dedicate.
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Per l'identificazione del Centro di Coordinamento regionale, la ASR Abruzzo ha richies(@ alle ASL

rcgiémnli di presentare pro‘posla di candidatura da individuare tra le U'nitf'xvol‘:eralivc dei Prl.;,sicli
ricomprese nella Rele regionale (elenco Allegalo 1). All'esito della ricognizione ¢ pervenuta
esclusivamente dalla azienda sanitaria di Pescara la proposta i identificazione, quale Centro di
Coordinamento regionale delle Malatlie Rave, della UOC di Pediatria di Pescara, in considerazione
dell'elevato afflusso di pazienti, della complessila e varieta della casistica afferente, della dotazione
di proprio locale, con linea telefonica dedicata, orario di sportello al pubblico e gestito da due unita
mediche & una unitd di segreteria per le attivitd di raccorde con le stutlure aziendali ed
extraziendali. Il Gruppo tecnico di lavoro, giusta delibera ASR n. 65/2017, valutato il possesso dei
requisiti identifica quale Centro di Coordinamento regiongle delle Malattie Rare, la UQC di
Pediatria dell'Ospedale "Santo Spirito” di Pescara. Tale Centro é 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:

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

Rare validate dal Centro di Coordinamento: almeno 95%;

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

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

¢ organizzazione di eventi formativi sulle Malatlie Rare: almeno [/anno;

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

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

al Centro di Coordinamento: almeno 95%.

4. PERCORSO DIAGNOSTICO ASSISTENZIALE

In conformitd alle indicazioni del PNMR (sczione 2.4), nel caso in cui sussista un sospelto
diagnostico di una Malattia Rara inclusa nell'allegalo 7 del D.P.C.M. 12.01.2017, da parte di un
medico del SSN, il medico deve immediatamente nviare il paziente ad uno dei Presidi della Rete
iddentificati dalla Regione per la specifica malattia o per il gruppo di Malattic Rare al quale si ritiene
apparienga la patologia sospeliata, mediante prescrizione su vicellario SR viportante la dicitura

“prima visita specialistica presso il Genlro.....", con la diagnosi specificata di “sospetto di malattia
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rara ....."
specialista del Presidio di Rete Régionale per la prescrizihne su ricettario SSR di tutte le prestazioni
finalizzate alla diagnosi, ¢ delle indagini genetiche sui familiari dell'assistito, qualora necessarie, ai
fini della diagnosi di Malattia Rara di origine ereditaria (secondo le modalith 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 & rivolte il paziente, deve redigere, entro dieci giorni, la cerlificazione di
Malattia Rara (Allegato 2), sulla base della quale il Distretto della ASL di residenza dell'assistito
rilascera, nei successivi 10 giorni, Ia (essera di esenzione riportante il codice identificativo della
malattia o del gruppo di malaltie eui afferisce la Malattia Rara, La validita temporale dell’esenzione
¢ a durata illimitata, per tutto ’arco della vita, tranne che per le Malattie Rare riportate nella tabella

sottostante.

Tabella 2. Validith attestato di esenzione per specifiche patologic.

Malattia Rara Validith dell’attestato di esenzione

RBO010 Wilms, tumore di 5 anni (rinnovabile)

RB0020 Retinoblastoma 5 anni (rinnovabile)

RC0040 Pubertd precoce idiopatica 5 anni (rinmovabile)

RHO001 1 Sarcoidosi da riconfermare dopo i primi 12 mesi, solo per

le forme persistenti

Qualora la patologia sospettala 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
direttamentc ad un Presidio extra-regionale accreditato ch‘Ia Rete nazionale, oppure al Ceniro di
Coordinamento regionale mediante prescrizione su ricettario SSR riportante Ia dicitura “prima visita
specialistica presso il Cenlro di Coordinamento regionale per le Malattic Rare” con la diagnosi
specificata di “sospetlo di malattia rara .....”" ¢ con codice di esenzione R99 & classe di prioritd B. Tl
Centro di Coordinamento provvedera ad orientare il paziente verso un Presidio della Rete Nazionale
pitt idoneo alla dldgnn':l della patologia ';ospeltala

1} responsabile dell’U.0. del Presidio della Rete provvede a rilasciare it certificato di Mﬂlnlha Rara
al paziente e a (rasmellere il modello di certificazione al Registro Regionale delle Malaitic Rare,

enlro dieci giorni dalla conferma diagnostica. 1l modello di certificazione dovra ()‘-l::c 3 lldbn‘less‘o

?/Uﬁ\ 740 5 19
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per via telematica, secondo modalita specifiche che verranno comunicate alle Dive&uni Suﬁitaric
Aziendali da parte di ASR Abruzzo. La ASR Abruzzo provvederd all’inserimento dei dati ricewiti
nel Registro Regionale delle Malattie Rave ed all’invio degli stessi all’lstituto Superiore di Sanita
(Registro Nazionale delle Malattic Rare), anche con finalita, mediante una continua sorveplinnza, di
migliorare 1'efficacia della programmazione regionale e nazionale degli interventi volti alla utela
degli assistiti.

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

Il Distretto della ASL di residenza dell'assistito rilascerd, nei successivi 10 giorni, Ja tessera di
esenzione, riportante il codice identificativo della malattia o del gruppe di malattie cui afferisce la
Malattia Rara. Al momento del rilascio delln tessera di esenzione, il Distretto della ASL deve
fornire all'assistito informativa ai sensi del DLgs n. 196 del 30 giugno 2003 e s.m.i., acquisendo
consenso scritto del paziente o del suo legale rapprosentante al lraltamento dei dati, da parte di
soggetti pubblici e privati accreditati erogatori di prestazioni, in relazione alla prescrizione ed
erogazione delle prestazioni sanitarie in regime di esenzione. Al fine di evilare la incongrua
ripetizione degli accessi alie strutture distrettuali, il Distretto Sanitario dovid 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 malaltia rara & stalo riassunto

schematicamente nella flow-chart riportata in Figura 2.

20
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5. FARMACI, INTEGRATORI, DIETOTERAPICI E DISPOSITIVI MEDICI

Ai 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 nazicnale

da specifiche disposizioni: 1., 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),

11 D.M. 18/05/2001 n. 279 recanle “Regalumento di istituzione della Rete Nazionale delle Malaltie

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

all’arl. 6 comma 1 ehe Passistito riconoscinto esente ha diritto alle prestazioni di assistenza sanitaria

incluse nei livelli essenziali di nssistenza, cfficaci ed appropriate pey il trattamento & il monitoraggio

della malattia dalla quale & atletto e per la prevenzione degli ulteriori aggravamenti.

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

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

farmaci specifici, anche mediante la fornitwa 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.

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

normativa vigente per il (rattamento dei pazienti con medicinali al di fueri delle indicazioni

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

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

esposli a rischi a fronte di un beneficio incerlo.

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

valida alternativa terapeutica, deve avere le seguenti finalita:

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

o paranlire senza oneri a carico dei pazienti |'accesso alle terapic piti appropriate e asgiornale alle
conoseenze pitl avanzale, purché supportate da evidenze scientifiche solide e documentabili;

o evitare un use indiscriminato dell'uso per le evidentl ricadule sulla spesa a carico del SSR,

22
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medicinale dovrd essere effettuata esclusivamente dal Presidio’ acereditato della Rete regionale, che

ha la press in carico del paziente. | responsabili delle Unitd Operative, appartenenti ai suddet(i

Presidi, provvedono a presentare richiesta alla UQ di Farmacia ospedaliera della struttura stessa.

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

sussistenza dei seguenti requisiti:

= asgenza i valida alternativa terapeutica;

¢ impossibilita 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, idonci a formulare un parere
favorevole sull’efficacia e la tollerabilitd del medicinale richiesto;

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

e assunzione di responsabilita da parte del medico prescrittore;

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

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

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

Ierogazione 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 la prescrizione. Per quanto riguarda invece i
trattamenti che possono essere elfeltuati in regime ambulatoriale o al demicilio del pazicnte, nel
caso in cui lncceseu al Centro pu-.suttlmu avvenga LSLILI‘HVﬂmcntC per il ritiro del farmaco,

I' blﬂ}.,d/lOﬂE sari ulc,tumta a carico clelln ASL di ICSL(lcn?n del pvlente /\m,h(, in questo caso il
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medico prescrittore & vesponsabile a tutti gli effetti del trattamento e dovrd garantire un .
' momtoraggid del pnzi-ente. per quanm concerne efficacia c tollerabilita del trattamento stesso.
Relativamente ai pazienti extra-regionali, la preserizione di farmaei di Fascia € o per indicuzioni
off-label, in regime ambulatoriale o per uso al domicilio, potrd essere effetiuatn solo previo nully
osta delln Azienda tervitoriale di residenza del paziente, che si fard carico dei relativi oner)

sconomici 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
carico del S8R e secondo lo schema dell’Allegato 4) qualora t Presidi acereditati certifiching
Pindispensabilita, I’insostituibilitd e che in assenza delle quali ci potrebbe essere un aggravamento
dello stato di malattia o pericolo di vita del paziente. Per casi di natura dubbia o che necessitino di
ulteriori approfondimenti, il Centro di Coordinamento della Rete Regionale per le Malattie Rare
potra fornire supporto scientifico ai Presidi aceredilati, per una valotazione conclusiva, con

correlato parere.

Integratari

Per effello dell’articolo 10 del D.Lgs, 21 maggio 2004 n, 169, gli integratori preserivibili sono
inseriti nel Registvo 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 Rele certifichi I'indispensabilita e I'insostituibilité ¢ che in assenza il paziente sia a

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

Dictoterapici

Al sensi dell’art, 14 comma | del D.P.CM. del 12.01.2017 e dell’art | comma | del D.M. del
17.05.2016, 11 S8N garantisce 'erogazione gratuita di alimenti a fini medici apeciali alle persone
affelte da malattic melaboliche congenile, Presso la Direzione Generale per ’laiene, la sicurezza

degli alimenti & la nutrizione del Ministero della Salute ¢ istituito il Registro nazionale dei prodoti

1 prodotii caralterizzoli dalla presenza di PEA, gitt classificati come Alimenti n fini mediei spegiali (AFMS) a livello
nazioinle, sono stati dvidutnn per neeertarne UelTettivi rispondenza alla delinizione normalivii della Direttivia 99/21.
“Tali lﬁ'odolli non rispondono ally delinizione della predetla direttiva ¢ I'unica inqlmdl‘:ll"m:l'lln possibile, nel (;.‘umpr_nl
nlimentare, & quello degli integrator,
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o
destinati ad un'alimentazione particolare, ai sensi dell'art.7 del DM 8 giugno 200\1\‘!:(‘(’7%10 modificato
* dal B.M. 17.05.2016). : : '
| prodotti dietetici per le persone affette da malattie metaboliche congenite sono distinti in:
a) “alimenti speciali” costituiti principalmente da miscele di amminoacidi, da altri alimenti a
formulazione nutrizionale particolare e da dictetici con funzioni di integratori delle singole diete, il
cui impiego, per qualith ¢ quantitd, deve rigorosamente seguire la prescrizione dei Centri
autorizzati;
b) “alimenti ipo/aproteici” la cui scelta pud essere determinata sia da esigenze dietetiche che da

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

Il Gruppo tecnico regionale ritiene necessario uniformare in ambilo regionale i percorsi per la
preserizione e la dispensazione degli alimenti sopra richiamati. Ritiene altresi necessario distinguere
i percorsi preserittivi ed erogativi degli “alimenti speciali” ¢ degli “alimenti ipo/aproteici®,
individuande 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 nutrienti e
includono:

¢ le miscele di amminoacidi;

¢ idietetici con formulazione nulrizionale particolare,

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

dell’assislito, esclusivamente sulla bage della preserizione redatta sul PTP dai Centri autorizzali.

B. Alimenti ipo/aproteici

. Gli alimenti ipo/aproteici (pane, pasta, faring, etc.) sono assunti dai pazienti con malattia metabolica
eredilaria in sostituzione dei corrispondenti alimenti di impicgo comune: Lo specialista del Presidio

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

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

annualmente il paziente presenta alla farmacia convenzionata il madulo di ritire degli alimenti,

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

a. dispositivi previsti nell’'Elenco 1 dellAllegato 5 al D.P.C.M. 12 pennaio 2017 fino
all’entrata in vigore del decreto ministeriale che definiva le nuove tariffe, le Aziende
UU.SS.LL. garantiranno I'eropazione di dispositivi e prestazioni (con relative (tariffc)
contenuti nell’Elenco 1 allegato al D.M. 27 agosto 1999, n. 332;

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

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

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

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

In ottemperanza a quanto previsto dall'atticolo 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 Ierogazione dei dispositivi e delle prestazioni di cui al citato
elenco, I"assistito esercita la libera scelta ta i soggetti gia autorizzali per I’erogazione dei dispositivi
su misura ¢ iscritti al registro istiluito presso il Ministero della Salute ai sensi dell’articolo 11,
comma 7, del decreto legislative del 24 febbraio 1997, n. 46, ovvero tra i soggetti autorizzati
all'immissione in c;)mmercio, alla distribuzione o alla vendita ai sensi della normativa vigente, che
dispongano del professionista abilitato all’esercizio della specifica professione o are sanitaria
ausiliaria, operante in nome e per conto del fornitore mediante un rapporte di dipendenza o
professionale.

Nell'ambita delle prime indicazioni fornite dal Ministero della Salute con la nota prot. DGPROGS
0035643-P_06/] 172017, sono state analiticamente cvidenziate le seguenti modifiche agli elenchi

delle protesi, ortesi ed ausili teenologici.ex D.M. n. 332/1999, fornendo, al contempo, aleune chiare
1 ; 8 : s : P .
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indicazioni operative a carattere transitorio. In sede di prima dpphcazmnc si ritiene ""“ppormno
sderire interamente a tali indicazioni, che di scgruito, si ripor{ano:

o gli clenchi hanno assunto una denominazione leggermente diversa:

o P'Elenco 1 dell’ Allegato 5 contiene solo ausili effettivamente [ubbricati o allestiti “su
misura” per essere destinali ad un determinato paziente € 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™ du teenici abilitati, sia che abbiano bisogno di “adattamenti o
personalizzazioni”, sia che siano perfettamente rispondenti nlle 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 dispositive” ¢ che saranno consegnati ai pazienti come
previsto dai capitolati di gara.

La caratteristica discriminante tra ’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 sona 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, 1 seggioloni ete.. Questa circostanza impane alle Aziende UU.SS.LL.
di attivare procedure pubbliche per 'acquisto (anche in forma centralizzata) dei suddetti
dispositivi, utilizzando le diverse possibilitd offerte dalla vigente normativa in materia di
appalti e tenendo presente che i soggetti aggiudicatari delle procedure pubbliche dovranno
garantire, oltre alla fornitura degli ausili, anche lc prestazioni di modifica e
personalizzazione degli ausili stessi, che si manifestine eventualmente necessaric per
soddistare particolari esigenze degli assistiti. A tal proposito, si richiama quanto previsto
dall’art. 30-bis, D.L. 24 aprile 2017, n. 50, converlito nella Legge 21 giugno 2017 n. 96, in
vulu del quale, qualora la Commissione Nazionale LEA dovesse verificare, a dmmn?n cli
sedici mesi dall’enirata in wpmc di tale decreto legge, che le ploceduw pubbliche attivate

dalle Aziende UU.SS.LL, non siano in grade di garantire  adeguatamentc la

27
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al Mmls(l() della Salute il tr.nferunenln di tali mmlu nell’Elenco | mmuncmto a tariffa

predefinita,

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

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

In sede di prima applicazione di tale norma, si riticne prudente prevedere un termine
massimo di venti giorni per I’autorizzazione per la prima fornitura, sottolineando che
decorso lale termine, non & prevista la maturazione di aleun silenzio assenso, dovendo
I’Azienda U.S.L. emanarc necessariamente una determinazione cspressa nel suddetio
termine,
L dispositivi medici non inclusi negli allegati 2, 3 ¢ 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 presciiiti (a carico del S8R e secondo o schema dell’Allegato 4)
qualora i Presidi accreditati ne certifichine I’indispensabilith ¢ I*insostituibilitd. Per casi di natura
dubbia o che necessitino di ulteviori approfondimenti, il Centro di Coordinamento della Rete
Regionale per le Malattie Rarc potrd fornire supporto scienlifico ai Presidi accreditati, per una

valutazione conclugiva, con correlato parcre,

g
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SCREENING NEONATALE ESTESO

Dingnosi precoce di malattic metaholiche ereditaric

Riferimento normativo nazionale e regionale

In Italia, articolo 6 della legge quadro 5 febbraio 1992, n. 104, ha introdotto lo screening neonatale
obbligatorio per tre malattie: ipotiroidismo congenilo, fibrosi cistica e fenilchetonurin. La Legge
147 del 27 dicembre 2013 prevede in via sperimentale di effetiuare lo screening neonatale per la
diagnosi precoce di patologie metaboliche ereditarie per 1a cui terapia, farmacologica o dietetica,
esistano evidenze scientifiche di efficacia lerapeutica o per le quali vi siano evidenze scientifiche
che una diagnosi precoce in ctd neonatale, comporli un vantaggio in termini di accesso a terapic in
avanzato stato di sperimentazione, anche di tipo dietetico.

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

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

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

Nella Regione Abruzzo ¢ attivo, dal 1992, lo screening neonatale per I’Ipotiroidismo Congenito ¢ la
Fenilchetonuria. L'attivitd di screening ¢ stata istituita con la Legge Regionale 9 settembre 1987, n.
54 abrogata e sostitvita dalla Legge Regionale 16 scttembre 1997, n. 102 “Prevenzione degli
handicaps preconeezionale, prenatale e neonatale”,

Al sensi dell” art. 2 LR, 102/97, previn apposita convenzione, il Servizio & affidato alla
Endocrinologia dell’Universitd “G. ¢’ Annunzio” di Chieti-Pescava. Il Laboralorio della Sezione di
Endocrinologia del Dipartimento di Medicing e Scienze dell’invecchiamenlo, nel ruolo di “Centro
Unico di Riferimento Regionale™ per le attivitd di screening nconatale, riceve, da luglio 1994 a

lutt'oggi, i campioni di sangue (assorbito su cavta da filtra) di witti § neonati della Regione ed eseple
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esami diagnostici di - sereening del Ipotiroidismo Congenite  (dosaggio di TSH) ¢ -
Fenilehetonuria (dosaggio della fenilalanina). ’ '

Con DCA 119 del 10 dicembre 2015, la Fibrosi Cistica ¢ stata inserita tra le patologic da sottoporre
a sereening neonatale ¢ tale analisi ¢ stata affidata al “Centro Regionale di Screening” instituito
presso la Catledra di Endocrinologia dell’Universita di Chieti-Pescara,

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

con le attivita assistenziali svolte per il Servizio Sanitario Regionale.

Obiettivi specifici

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

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

Inoltre, in linea con le indicazioni ministeriali ¢ sulla base degli attuali slandard di riferimento
nazionali e internazionali, la raccolta dello spot ematico per lo screening neonatale, sia obbligatorio
che esteso, deve avvenire fra le 48 e le 72 ore di vita del neonato, anche nelle situazioni di parto a
domicilio. In considerazione della importanza dell'invio tempestivo dei campioni dai punti nascita
ai laboratori per lo screening neonatale e della necessita di otlimizzare T'utilizze delle risorse
disponibili, si ritiene necessario che, nel rispetto degli standard qualitativi raccomandati, lo 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, i1 dosaggio per lo SNE viene effettuato a partire dallo stesso carfoncino su cui ¢
stato raccollo il sangue prelevato dal tallone del neonato, analogamente a quanto gia avviene per lo

screening neonatale di ipotiroidismo congenito, fibrosi cistica e fenilchetonurin.

Le malatiic oggetlo di SNIE .

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

sono riportate nélla sottostante Tabella 3.
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Tabella 3. Malattic metaboliche creditarie oggetto di sereening neonatale.
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* Legenda delln nemenc nturn dei et prisac:

Awminoneidi

Adg= Arginiin

Asn= Aeida igininesuceinico

Cle= Ciuulling

¥t Metioning

Qrne Omitinn

Phe= Fenilalnning

SUAC= Succinilesone

Tyr= Tirosinu

Vil= Yalina

Xlen= Levcina/isuileisina/alloii e

Cib= Cornitinn libew

C3= Actleanuting (3 atomi di carbonio) salum

CI-pie inn {3 aomi di ecmbonia) dicarbossilica

Ca= Acilenmiling (4 alomi i carbonio) smum

CdOli= As niting (4 ool di earbonis) saiun idiossilim
5= Agilen n (5 atoini di carbonie) satum

CArl= Agilenmiting (5 atami di earbenio) monsinsatum
C5.DC= Acilcamiting {5 atomi di carbonio) disenrhossilion
C5-0l= Acileamiting (3 atom di earbonio) siui idrossilat
Co= Acileamiting (6 atonid di carbonio) situii

C6-DCw Acilenmiting (6 momi di carbonio) dieshnssilica

Cl= Acileomiting (# otomi di carbonio) satum

Cl= Acileamiting (10 aiomi di enrbonio) satum

CI:l= Aeileamniting (10 awomi di corbonio) monoinsntum
Cld= Acileamitiog (14 niomi di earbonia) sniwm

Cld:1= Avileonniing (H alomi di entonin) munoinsiur
Cud2m Aileaviitlin (14 alomi di eitbonio) di-insaium

Clo= Acilcamiting (16 alomi di sarbanio) salum

C16-011= Acileavnition (16 mami i enrbonie) satwnt idrossilata
Cl6:1= Acilenmiting (16 ntomi di carbania) moneinsmun
CIHa-0M= Acileumiting {16 nomi di srbonio) monoinsnue idrssilug
CI= Acileamiting (18 awmi di carbonio) saivm

CI8-O8= Acileamiting (18 plami di corbonio) salum idrossilatn
Cl8:1= Asileamitina (18 nlomi di entbonio) monoinsatum
CHR:LOM= Acileumiting {18 aiomi di enrbanio) monoinsolem idrssilun
C18:2= Acilcamitinn (18 ntomi di enrbonia) disingaton

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

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

gvidenze scientifiche in campo diagnostico-terapentico.

Articalazione Organizzativa

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

multidisciplinare deputata o garantire 'intero percorsod dello screening neonatale dal test di

serecniig, alla conferma diagnostica, alla presa in carico © al traltamento del neanato, con un

coordinamento regionale dell’intero sislema di sereening neonatale.

In ollemperanza all’art. 4 del D.M. del 13 ottobre 2016, la Regione, noll'ambito della propria

aulonomia ¢ tenuto conto di quanto gid implementato in lale ambito, pud decidere di avvalersi di un |

unica laboratorio <i sereening ncanalale per lo sereening delle patologie oggetlo dello SNE e per le

L )
{85




Anno XLVIII - N. 21 Speciale (14.02.2018) Bollettino Ufficiale della Regione Abruzzo Pag. 47

altre patologie- oggetto di screening -obbligatorio, quali I’Ipotiroidismo CongeniFe la Fibrosi
Cistica. . . ' ‘

Sino ad oggi lo SNE & stato prerogativa solo di alcune realta territoriali del nostro Paese, ehe hanno
avviato specifiei programmi o progetti pilota atiraversa propri alli deliberativi ¢ praprie risorse
eeonomiche; il perdurare di tale situazione polrebbe creare evident disuguaglianze nelle
opportunita di salute offerte dalla nostra Regione ai nuovi nati. Secondo gli studi epidemiologici, un
neonato ogni 2000 ¢ affelto da una malattia metabolica ereditaria trattabile ¢ dungue ’estensione
dello screening neonatale in Abruzzo portera alla prevenzione della disabilitd per almeno 5 neonati

ogni anno,

Punti Nascita

Lo SNE viene eseguito obbligatoriamente sui nati a seguito di parti effettuati nelle strutture
ospedaliere 0 a domicilio, utilizzando il campione ematico essiccato su carta bibula, di seguito
indicato come spol ematico. Lo SNE interesserd (utti 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.

I 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 ¢ cliniei rilevanti per la condizione clinica del nato, quali peso ed etd gestazionale del
nato, ltraltamenti e alimentazione del nato ¢ della madre, le eventuali trasfusioni, le condizioni
cliniche particolari, le modalitd del parto nonché i riferimenti necessari per consentire una rapida
reperibilitd del nato in caso di richiamo e una corretta interpretazione dei visultali analitici, fermo

restando il rispetto della normativa sui dati sensibili,

Informativa per i genitori

Si evidenzia che la L. 1672016 vende obbligatorio lo SNE per tutli i nuovi nati, pertanto, non &
necessario acquisire il consenso informato, mentre deve essere comunque garantita 'informativa,
anche nelle lingue maggiormente diffuse nel tervitorio (Allegati § ¢ 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 perscguite (cura e,.
qualora lo SNE dia esito positivo, consulenza geneticn); le m(.)dz\liu\ di effctvazione del test ¢ le

malattie testate; i risultati conseguibili, ivi comprese evenluali notizie inattese conosciute per effello
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della ‘diagnostica differenziale delle malattie oggetto di screening comprese nella %ﬁié;la' 3 del’
presente  documento; le modalith ¢ i tempi di conscrvazione dei campioni; l'ambito  di
comumicazione dei dati, specie con riferimento ai laboratori di screening neonatale, ai centri clinici
di riferimento ¢ al Registro Nazionale delle Malattie Rare, al quale i dati sono comunicati tramite i

registri regionali (comma 2), (Articolo 2 D.M. del |3 ottobre 2016).

Raccolta del prelievo ematico del neonato
Lo spol ematico & raccolto fra le 48 ¢ le 72 ore di vita del neonato:
® In caso di parto presso un punto nascita, dal personale del punto slesso, specificatamente
formato;
° [n 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 sereening neonatale e al Centro clinico, per la successiva consulenza genetica da

fornire ai genitori in caso di positivita.

Trasporto
Gli spol 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 earico delle

Aziende Sanitarie di appartenenza degli ospedali sede dei punti nascita.

Ripetizione dello sereening per i nati con earatteristiche particolar
a) Nati pretermine: il test deve essere ripetuto nel primo mese di vita;
b) Nati con peso non adeguato all'cld 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) Nali da soltoporre a f(crapia Wasfusionale: il prelievo va fatto prima della (crapia

trasfusionale.
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Il laboratorio di screening neonatale N 5 '
In ottemperanza al D.M. 13 ottobre 2016, il laboratorio di sereening neonatale deve essére dotato di
persanale specificatamente formato, in numero adepuato per le altivitd svolte, nonché incaricata al
trattamento dei dati personali. 1l laboratorio di serecning neonatale deve possedere strumentazione
analilics e dispositivi adeguali a garantire la continuita, la qualith e I"adeguatezza delle prestazioni
erogate.

Il laboratorio di screening neonatale:

e riceve i cartoncini compleli delle informazioni cliniche:

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

e garantisce I’esecuzione, laddove approprialo, 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 verrd 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 malattic, Ipotireidismo Congenito, Fenilehetonuria

e Fibrosi Cistica, screenate ad oggi in Abruzzo (L.R. 102/97 ¢ DCA 1. 119/2015).

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. 11 laboralorio di screening neonatale garantisce anche

I’esecuzione del second-tier test.

Alla base di tale scelta, nel tispetto 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 Cenlri;

b) la’ eliminazione del costo di analisi per la fenilchetonuria, in quanto 1o SNE in MS/MS
include gia ’analisi per la fenilchetonurin che, ad oggi, ha un costo pari ad 8 euro;

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

di prelievi ulteriori ai neonati ¢ senza spesa aggiuntiva per la spedizione del cartoneino.
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[l Centro Clinieo

rare. Deve essere provyisto di personale formato o dotazioni adeguale 1 carattere multidisciplinare”,

anche per la pestione tempestiva dell*emergenza-urgenza sulle 24 ore.

11 Centro clinico:

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

garantisee la conferma della diagnosi in collegamento con un laboratorio per i test di conferma
diagnostica:

prende in carico, con stesura del plano terapeutice assistenziale, il neonate riconosciuie affelio
da malattia metabalica ereditaria e, qualora necessario, lo indirizza presso un Centro Clinico
cxtra-regionale sulla base di una collaborazione formalizzata medimite accordi o profocolli
d’intesa interregionali;

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

esepue il follow up del bambino positivo;

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

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

dell' Abruzzo.

Tabella 4. Presidi di rete nella Regione Abruzzo per le malattie rare oggetto di Sereening

neonatale esteso.

4. MALATTIE DEL METABOLISMOD

AT
RCGO40 A ILAS PURTO DEOLY 5, ANNUNZIATA PRI 3!«9

CODICE - i
) ! L 3 11l 1
AALATHA MALATTIA BOQ GRID|  AbLI ASL2 ABLS ABLA

DIFETT CONGESTT DEL o A T N 5 g
MEFTANOLISAIO E DL LN PUBIATIICA "Gj[} HuE A,

AMINUACIDL CHIEN I, MECAIL
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DIVETT] CONGIENIT DEL
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e TRASMOIRITY 117

RO IMETAROLISMG DELLE SR AMNUNZIATA

EREDITAHIE
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! Pediatry, nepnatolopo, genetista, psicologo, fannacista,
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In considerazione del fatlo che, nella Rete regionale per le Malattic Rare della regione 7;; ot
Presidi individuati per le malattie sottoposte allo SNE sono indicati nella tabella sopraindicata
(Tabella 4), il Centro Clinico viene individuato nella UOC di Pediatria del PO di Pescara, in
possesso dei requisiti previsti e coincide con il Centro di Coordinamento Regionale del sistema
sereening. 1l Centro Clinico provvede alla canferma diagnostica di secondo livello, anche genetico-
moleeolare, potendosi avvalere, anche in condizione d’urgenza, previa definizione di protocolli
operativi lrasmessi al competente Servizio del Dipartimento Salute, sia del collegamento con un
laboratorio di un presidio della retc nazionale® sin del laboratorio di Genetica molecolare
dell’Université di Chieti-Pescara, gia precedentemente individuato per le analisi di conferma
diagnostica per lo screening della Fibrosi Cistica (DCA 119/201 5).

L diversi livelli di funzione individunti 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 Diagnoético

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

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

[Estratlo da: Progetto CCM 2010 “Costruzionc di Percorsi Diagnostico Assistenziali per le malattie oggetio di sereening
neonaiale allargato™],

£ SR—— | ’\‘,l;'s{;}!'.l}l')“ SRR

Basso rischio / richiamo non immediato: richiestn al Punio Naseits di wn nuove campione di sangue da inviare al
Centro Screening per un ulterjore (est.
Alto vischio / richinmo immediato: convocazione immediata del neonato presso il Centra Clinico di riferimento per

I"accertaments dingnostico.

* In particolare con I'Ospedale Pediatrica Bambino Gesi, con il guale gii da anii ésiste unn reciproea collaborazione
per il irattamento delle patologic metaboliche in et neonatale ¢ pediatrica,
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La Commissione RL:gionale ECM, con il‘ supporto della ASR -c del Centro di CIr)nnﬁilﬁlﬁGlltn
Repgionale per le Malattic Rare, individua un piano per la formazione degli operatori in lema di
malattic rare ¢ di sereening neonatale allargato, quale obietlivo prioritario e di interesse strategico

per la Regione Abruzzo.

Stima del costo dello SNEE

Grazie alle nuove tecnologie o disposizione, & possibile effeltuare lo screening neonatale esteso che
consente |’identificazione di aleune malaltic metaboliche ereditarie prima che queste si manifestino
clinicamente, con costi relativamente contenuti,

Sulla base della relazione tecnica, allegata al D.P.C.M. del 12 gennaio 2017, il costo medio per
campione cffettuato pud esserc stimato in un costo massimo di 50 eure, 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 wno studio comparativo sul costo per campione per lo SNE in

speltrometria di massa, applicato in realtd regionali che hanna gid avviato specifici programmi

(Tabella 5).
Tabella 5. Canfronto fra Regioni sul cosio per eampione per lo SNE.
Regione Atto normative ok o Nate
camplone (€)
Da intendersi come omnicamprensiva,
Veneto DGR n. 1308 del 23 luglio 20136 55 incluso 'smmortamento delle
i ] i allrezzature ¢ il personale,
Deliberazione del Direttore Generale La tariffa comprende la fornitura dei
Toscann AOU Meyer n. 127 del 22 dicembre 50 1VA esclusa cartoneini e il servizio tramite corricie
2015 per il loro ritiro.
Deliberazione del Direttore Generale
Valle D" Aosta Azienda USL Valle D'Aostan. 1111 | 46,20
del 4 otobre 2017

Alla luce di quanto sopra, in considerazione che tali costi non includono spese di tragporlo
extrarcgionale, gid previste nello screening obbligatorio atlualmente vigente nella Regione Abruzzo,
appare congruo che il costo pro capile per spol emalico possa attestarsi, in relazione alle
convenzioni delle AASS.LL. tra 45 suro ¢ 50 curo,

Alla copertura degli oneri derivanti dalla attuazione degli sereening veanatali per la diagnosi
precoce di patologie metaboliche ereditarie, si prowudé con le risorse s)pcciﬁéntanwn(ddestinme e

valutate, o decorreré dal 2016, in 25.715.000 curo ui sensi dell’art, 6 della L. 167 del 19 agosto
2016 T
0.

S,
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APPENDICE

L'ESENZIONE PER LE MALATTIE RARE
1l nuovo elenco delle malattie rare che danno diritto all’esenzione dalla partecipazione alla spesa sanitaria
presenia una nuova slruliurazione e conlicne un numero maggiore di nuove malattie esenti.
Come evidenziato nella DGR n. 521 del 26 settembre 2017, 1a malattia celiaca, la sindrome di down, la
sindrome di Klinefelter ¢ le connetiviti indifferenziate sono transitate dall’elenco delle malattie rare allegato
al D.M. n. 279/2001 nell’elenco delle malattie croniche ¢ invnliclmhi, di cui agli allegati 8 ¢ 8 bis del
D.P.C.M. 12 gennaio 2017 recepiti con la medesima D.G.R. n, 521/2017.
Inoltre, i1 D.P.CM. 12 gennaio 2017 prevede il trasferimento di due malaitic croniche ¢ invalidanti
(precedontemente incluse nell'clenco allegato al D.M. 329/99) nell’clenco della malattie 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’attesitalo di esenzione per malallia cronica e
invalidante potranno continuare ad utilizzare tale atlestato fino a quando le Aziende U.S.L. non
provvederanno all’agpiornamento degli - archivi, nonché alla sostituzione degli attestati, curando, al
conlempo, di minimizzare, per quanto possibile, il disagio per gli assistiti.
Pertanto, il SSR & tenuto ad indirizzare, in conformitd a quanto stabilito nel presente documiento tecnica, i
cilladini interessati ad effetluare il cambio di regime assistenziale (da esenzione per malatlia cronica a
¢senzione per malattia rara), presso il Presidio della Rete regionale delle malattie rare identificate dalla
Regione Abruzzo per la malattia o per il gruppo di malattic.
In particolare, per quanto concerne la sindrome di Kawasaki, si evidenzia che cssa ¢ stata esclusa dall’elenco
delle malattie rare e che la stessa non ¢ stata inserila tra le malatiie croniche e invalidanti. Ne consegue che i
pazienti affetti da tale Sindrome che presentino complicazioni cardiache o che presentino aneurismi
corenarici e periferici (soggelti inclusi nelle classi di rischio cardiovascolare 111, TV, ¢ V) potranno usuflruire
dell'esenzione per “affezioni del sistema circolatorio” (codici 0A02, 0B02, 0C02) previsia dall*elenco delle
malattie croniche ¢ invalidanti. _
Le Aziende U.S.L. regionali provvederanno all'aggiormnamento degli archivi e a alla sostituzione degli
attestati, curando di minimizzare per quanlo possibile il disagio per gli assistili, fino a quando al
Commissione Nazionale per 'aggiornamento dei LEA e la promozione dell’appropriatezza del SSN non
valuterd la richiesta di vipristinare 'inelusione della malattia nell’elenco.
Analogamente, per quanto riguarda il Favismo (delicil di glucosio-6-losfato deidrogenasi) & stato escluso dal
gruppo delle malaltie ereditaric (RDGO10), in considerazione del fatto che la malattia non presenta le
. caratteristiche di gravitd ¢ invalidita preseritte dalla norma e che, in genere le necessita assistenziali sono

contingenti perche associate a erisi emolitiche acute, Di conseguenza, i pazienti alTelti da questa condizione

IS
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In termini piti generali, si sottolinea che la malattic rare gii presenti nell’elenco allegata al DUV, n. 279/2001

¢ confermate dal D.P.CM. 12 gennaio 2017 mantengone, nella quasi totalith dei easi, lo stesso eodice di
esenzione. Quando la malatlin & ricompresa in un nuova gruppo, csss mantiene comundgue il vecchio codice
ex DML e 27972001, 01 quale ¢ ripartalo tra parentesi vieino al nome della malattia,

In pochissimi easi (sindrome di Riley Day, sindrome di Moebius, sindrome di Schinzel-Giedion, sindrome di
Reifenstein), il veechio codice di esenzione & scomparse ¢ la malattia deve assumere il nuove codice del
gruppo in cui & stala ricompresa. In questi casi, le Aziende UUSSLL. dovranno procedere
all’aggiomamento degli archivi ¢ alla sostituzione degli attestau di esenzione gia rilasciat al puzient atfeu,
cutando di minimizzare per quanta possibile il disagio degli assistiti. Gl oassistivi che ehiederanno
I"esenzione ex novo (nuove diagnosi) riceveraimno |"atiestato con il nuovo codice.

Inolire; & necessario evidenziare che il D.P.C.M, 12 gennaio 2017 prevede, altresi, il trasferimento di quattro
malaitie dall’clenco delle malattic rare a quello delle malattic croniche & invalidanti (malattia celiaca,
sindrome di Down, sindrome di Klinefelter ¢ connettiviti indifferenziate), a decorrere dall’entrata in vigore
del nuovo elenco di malattic rave. Gli assistiti affetti da tali malatte, gia viconoseiuli esenti ed in possesso di
un allestato di esenzione per malallia rara, potranno continvare ad usufiuire dei benefici gia riconosciuli fino
a quando le Aziende UU.SS.LL. non provvederanno all'aggiornamento degli archivi ed alla sostiluzione
depli attestati, curando di minimizzare, per quanto peszibile, il disagio per gli assistiti. Invece, | sopgetli che
chiedono I"esenzione ex novy, presenieranno apposita istanza nel rispelto della procedura deseritla dal 1D.M,
28 maggio 1999, n. 329 e riceveranno |"allestato di esenzione per malatiin cronica ed mvalidante. S1 liene a

precisme che ["esenzione coneessa a siffatle quatlro malattic ha durata illimitata.

PERIODO TRANSITORIO

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

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

In particolare, nei cosi in cui tra la data dell’impegnativa e quella dell’orogazione vi sin una modifica della
disciplinn (ad ¢s. nel ensa di impegnative recanti dala antecedente all’entrata in vigore del nuovo elenco
malattie rare di cui all'allegato 7 del D.P.C.M, LEA), si dispone, in conformita all’arientamento fino ad ora
sepguito dal Ministero della Salute, che si applichi il regime erogativo vigente alla dria della prescrizione.
Perlanto, le prestazioni non pid previsie in esenzione dai nuovi LEA (ad cs. malallia rara ex DM 279/2001,
ara non ricompresa nell’allegalo 7 D.P.C.ML). saranno erogate in esoizione se proscritle con impegnaliva

avenlg data anteriore all’entrata in vigore delle disposizioni o degli allepati del DPCM.
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Considerato che la Regjone Abruzzo, come gia soprarichiamato, ha cmanato le primedigposizioni alluative
in materia di LEA, in applicazione del D.P.C.M. 12 gennaio 2017, con la Deliberazione di Giunta chiunalé
n, 521 del 26 settembre 2017, che il suddello provvedimento ¢ stato formalmente notilicato alle Aziende
UULSS.LL. regionali, per i previsti adempimenti di eompelenza, in data 9 oltobre 2017, ¢ che, in agni caso,
gli adempimenti di cui alla DGR 130 del 30 marzo 2017 potranng essere realizzati solo all® esito del
recepimento del presente documento (cenico, si forniscona 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 aceettate dagli erogatori, purché abbiano una data di prescrizione non successiva
al 31.12.2017 ¢ contemplino correttamente esclusivamente le prestazioni previste dai nuovi LEA,

Nel caso di preslazioni erogate presso Strutture sanilarie extraregionali, cheoire invece altenersi alle

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

Modello di certificazione di diagnosi di Malattia Rara ai fini del riconoseimenio del Diritio

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

Rilasciata dul Presidio delln Rete ol sensi dolluet. 2, commn 2, ed dellfan, 5, commi 13, 3 ¢ 4 del DM 1, 279 del 18.05.2001- "Regolomento di
istifuztone defin Rete nazionnle delle Mukitic Rare e di ceenzione dalla paceeipione al costo delle relive preswzion sanitiie, ol sensi delln, 5,
camma |y leltem b) del DLgs 29 aprile 1998, n. 124" o dell'un. 52 del DIPCM 12,01.2007 *Definfzione ¢ agpiomamento dei livelli essensinli i
assistenza, di wui nll"urticolo 1, commu 7, del decreta legishtivo 30 dicembre 1992, y, 302",

Ente:

Data: _ Luogo: S
Si certifica che

Nome: Cognome:

Data e luoge di nascita

Comune ¢ indirizzo di residenza

Codice fiscale:

I portatore della seguente patologin

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

Contraddistinta dal codice di esenzione

(viportare il cadice corrispondente di cui all"Alleguto 7 del DPCM 12.01,2017)

Timbro e firma del Medico Responsabile

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

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

2. Numero di nuend easi leattati nei 12 mesi precedenti a quello della eandidatura: .............,

SERVIZT PRESENTI ALL'INTERNO DEL PRESTRTO

3., Servizio per I'emergenza dediealo a malallic rare {es. rin.u'acciabilits‘ll1'c|:c1'ibih’|a) o
Se B, 3PCOIIIGHIE! 1sveiyenirsrissesssonisissriveisssesmanisa A B R R R A L

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

PERCORSO DIAGNOSTICO TERAPTEUTICO ASSISTENZIALE

6. Esisic un percorso dingnostice-terapeutico adottato ¢ fonmalizzato per la specifics condizione? ]
Se 8I, allegare la docwmentazione in cui & formalizzalo il percorso,

7.1 presidio & in grado di garantire la presa in carico globale e mullidisciplinare del paziente, che comprends

la fase di aceertamento diagnostice, il follow-up & il trattamento:
0 No

[0 81, nella sua inlerezze al proprio interno
O 5i, per mezzo di una collaborazione csterna O in ltalia O all’estero

I quest’ullimo caso, specilicare 1 Presidi e la/e Unith Opertiva/e di riferimento

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

§. Attivila formativa organizzata dal Presidio (Se si, allegare documentazione a supporto) 0
9. Attivita formativa organizzata dal Referente (Se si, allegire documentazione a supporio) (]
10. Partecipazione del Referente a convegmi in qualita di relatore/moderatore (]

RELAZIONE CON ASSOCIAZIONI, PAZIENTI E FAMILIARI
11. 1 Presidio collabora con Associazioni di pazienti e/o familiari dedicate alla malattia? o

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

...................................................................... e e RATHARRA NN RN MR RR RIS isiRbianncn

12, 1 Presidio & dotato di un sito web istituzionale con spazio dedicato alle Malattic Rare? a

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

13. Partecipazione a “trial clinici”

Se 8i, indicare di seguilo i/l numeri/o di registrazione dei/| trial su ClinicalTrials.gov o WHO ICTRP o, in
agsenza dei precedenti, il numero di riferimento del Comitato Etico che ha approvate il trial:

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

Se 8i, indicare di sepuito la denominazione dei progett, le annualita ¢ la fonte di finanziamento;
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ALLEGATO 4

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

unt mexlilo per opni i i , dispusitive) o
Al Direttore del Servizio Farmacia
ASL
1l sottoscritto Qualifica
Unita Operaliva cno
Email — Telefono
Richiede per il paziente
Cognome ¢ Nome Data di nascita ool
Codice fiscale _Asl di appartenenza
Patologia Codice esenzione
FARMACI o sl1 0 NO
Se 81, compilare la sezione segucnte:
Principio attivo Farma farmaceutica

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

00 Giornaliero
[1 Per ciclo trattamento
[0 Per singolo (rattamento

Durata del trattamento __ O Inizio lerapia O Proseguimento terapia

Per la seguente indicazione terapeutica

Da somministrare in regime di - [ ricovero ordinario (1 day hospifal [ ambulatorio [ domicilio
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I1 Responsabile dell’Unita Operativa dichiara sotto la propria responsabilita:

0

0

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

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

che I'impiego ¢ conforme a pubblicazioni scientifiche accreditate in campo intermazionale e
disponibilita di dali di sperimentazioni cliniche di fase seconda, idonei a formulare un parere
favorevole sull'efficacia ¢ In tollerabilitd del medicinale richiesto;

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

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

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

Evidenze cliniche riscontrate dagli studi presentati

Referenza, Studio clinico, Fase | Numero pazienti trattali Risultati

Galenico magistrale O SI 0 NO

Sec 81, compilare la sezione sepuente:

1l 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.

INTEGRATQRI 081 0 NO

Se 81, compilare la seziong sepuente:

2
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Denominazione
Dosaggio richiesto (giornaliero, per ciclo di tratlamento, por singolo (rattamento):
0 Giornaliero

O Per ciclo trattamento
O Per singolo trattamento

Durata del trattamento O Inizio terapia 3 Proseguimenlo terapia

Per 1a seguente indicazione terapentica

Il Responsabile dell”Unita Operativa dichiara solto Ja propria responsabilita che:

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

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

DISPOSITIVI OSI ONO

Se SL. compilare |a sezione scouente:

Denominazione
Cadice CND

Durata del trattamento = Inizio terapia O Proseguimento terapia

Per Ia sepuente indicazione terapeutica

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

O 1 Dispositivo & inserite nell’Elenco dei Dispositivi Medici del Ministero della Salute;
0 1 Dispositivo ¢ indispensabile e insostituibile ¢ che, in assenza, il paziente & a rischio di
aggravamento della patologia.

Reesponsabile dell*Unitd Operativa

(limbro e firm)
W e

G

i, £
et B
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'PARTE RISERVATA AL DIRETTORE DI FARMACIA

1.5i 1'i5c0nt]'n assenza di allernative terapeutiche?

I
e
vl -

&,
‘d—}"

5 9\!0 ,-/

o,
1">,.Uq =

)|

NO

Speeilicare

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

2. Ci sono almeno dati favoreveli di sperimentazioni eliniche di fase 117

S|

Allegare eventuali studi a supporto di tale uso ofT-label

NO

Specificare

3. Eventuali note/conclusion

Il Direttore di Farmacia

(limbro ¢ firmu)
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ALLEGATO 5

Dichinrazione di avvenuts informativa per Pesceuzione dello Sereening Neonatale Estesa per
le malattie metaboliche ereditarie.
(Carla intestata del Punto Nascita)

Lo sereening nconatale rappresenta un’importante strumento di prevenzione, gratuito ed obbligatorio, La
diagnosi precoce delle malattie metaboliche ereditarie ¢ malto imporlante, perché consente di iniziare
tempestivamente lerapie ¢ dicte specifiche, prima che possano causare danni all’organismo del neonato
affetto. Lo screening neonatale esteso viene effettuato atraverso il prelieve di poche gocce di sangue
otlenute dal tallone del bambino durante la degenza nel punto nascita tra le 48 ¢ le 72 ore, procedura gia
utilizzati per lo sereening abbligatorio. In caso di risultalo “dubbio”, sarele contatnti ¢ il test verra ripetuto
U un nuovo campione di sangue,

LUBOLIOBOFIMD o covsnnvesaioossunapiossuss S A R R R e N e
NALOR Livsesveiimanenssisarain T T A G R T T st T menaransmamst cesdaar
PESIIENE D oo vermenimistmpmismicisnraal il smmsmmmrasosiseadlovsg eSTRRRG
La solloserilla. ... ST A S BT T S A PR
NABA saricnims vt ra e R R B R T AN T Lt | i Rt E Ty (L LT T e s
residentea ............ iRy vand s AP 1 T | R TR T T S DR | ) S e Lo S e e 3
genitoriftulore |egale(cancellare la voce che non interessa) del MINOrE vivvvesvrreeirerssisnenninnns ST
nato/a a......... AR T e RS s ad] IR R e R e
debitamente informati da ..o N STl o sulle caratteristiche delle malattic che

verranno analizzate (frequenza, gravitd, sequele), sui benefici ¢ rischi dello screening neonatale steso,
consapevoli che la suddetta indagine rappresenta solo un’analisi preliminare a ulteriori ed eventuali
approfondimenti diagnostici.

DICHIARANO

D di aver ricevuto il materiale informativo sullo screening neonalale metabolico ¢sieso, di averlo letto ©
compresa e di aver avulo la possibilita di chigrire con il medico tutti gli eventuali dubbi in proposilo;

(] di essere stata/n/i informatofadi in maniers chiarm, compleln ¢ comprensibile dal  doil.
 in relazione alle caratteristiche delle malatlic che verranno
analizzale, ai benefici e rischi dello sereening neonatale csieso ¢ alle modalita di altuazione:

[] i essere consapevole/i che la suddetia indagine non riveste un rualo diagnostico, ma rappresenta
¢ 3 solo un'analisi preliminare, fa cui positivith non signi fica malallia, ma implica la neecssitd oi ulteriord gt
approfondimenti dingnostici;
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s o
- 3
D di essere stati informato/a/i che in aleune situazioni particolari (prematurita o pzﬁlmla'l i-trittamenti)
pud essere necessario esepuire un seoondo ésame di sereening; :

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

[[1 di essere consapevelesi che in case di positivitd del test verréfverrema contallati telefonicamente ©
pertanto ci impegniamo a comunicare al Punto naseita il enmbiamento dei recapiti che eventualinente
dovesse avvenire nej giomi immediatamente suceessivi al prelievo.

DICHIARANO, inolire di:
D volere
D non volere

donare in formi anenime il materiale biologico residuo, Wascorsi 2 anni dal prelicve, per eventuali siudi
scientifici nelPambito delle malattie metaboliche ereditaric.

Luogoedata,...oooovinvinnnnnns G
Firma padre del minore ..o, Firma madre del minore ..., ;

Pt tutore legale «wonaimnanniinaiamin ..Firma ¢ timbro del Medico .......... F

'k,r nu\f &
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ALLEGATO-5 bis

INFORMATIVA SCREENING NEONATALLE ESTESO

Lo screening neonatale rappresenta un’importante strumento di prevenzione, gratuito cd obbligatorio. Nei
primi giomi di vita, Panalisi di aleunc gocce di sangue del neonato pud indirizzare al sospello di rare
patologie metaboliche in fase ancora asinlomatica. Accertamenti mirali nei neonati positivi consentono
Peventuale conferma del sospetto. L'utilizzo di diete speciali ¢ di farmaci specitici consente la prevenzione
efficace di molle delle problemaliche cliniche dovute alle malattie metaboliche solloposle o screening
neonatale. Da diversi anni, futti i nati in Abruzzo sono soltoposti a screcning neonatale obbligatorio per
fenilchetonuria, ipotiroidismo congenito e fibrosi cistica. Oggi, con I'avvento di nuove strumentazioni
diagnostiche, ¢ stalo possibile un ulteriore ampliamento del pannello di sereening neonatale con inclusione
di oltre 40 patologie. Tale ampliamento & stato denominato “Sereening Neonatale steso” e rappresenta
un’opportuniti preventiva di grande rilievo rivolta a (utli i neonati,

COSA SONO LE MALATTIE METABOLICILE?

Sono maluttie genetiche ereditaric rare, causate dall'alierato funzionamente di una delle tante vie
indispensabili per metabolizzare zuccheri, proteine o grassi, rendendoli utilizzabili dal nostro organismo,
Questi processi sona indispensabili per creare ’energia necessaria al funzionamenta delle cellule ¢ garantire
Ia crescita dell'organismo. Se alterali, come si verifica in queste malattie, possono causare |n mancata
praduzione di sostanze importanti per lo sviluppo oppure delerminare 'sceumulo di alcuni composti con
effelli tossici sulle cellule. Le conseguenze, nella maggior parte dei casi non adeguatamente Lattati, sono
gravi con danni a carico di vari organi ed apparati (sistema nervoso centrale, fegalo, reni, cuore, cute),
disabilitd ¢ in alcuni casi anche la morte improvvisa (*morte in culla™). | sintomi posso1o manifestarsi in
forma acuta nelle prime fasi di vita, o comparire negli anni successivi, eccezionalmente anche in eta adulta.

QUALI MALATTIE VENGONO SOTTOPOSTE A SCREENING NEONATALE METABOLICO
ESTESQ?

Le malattie metaboliche soltoposte a screening neonatale esteso sono estremamente clerogence sia da un
punto di vista biologico che clinico. Sono classifiche in quatiro gruppi:

= Difetti congenili del metabolismo e del tasporto degli aminoacidi;

= Difetti congenili del metabolismo del ciclo dell’urea & iperammoniemic ereditarie:

- Difetti congenili del meiabolismo e del trasporto dei carboidrali, escluso diabete mellilo;

= Diletti congenili del metabolismo delle lipoproteine.

COME ST FA 1LO SCREENING?
L'esame viene eseguito tra le 48 e le 72 ore dalla naseita, su poche gocee di sangue oltenute da una piccola
puntura sul (allone del neonato. Con le gocce di sangue prelevate si imbibisce uno speciale carloncino
“assorbenle che verrd inviato, attraverso un sistema organizzalo di trasporto, al Laboralorio di screening
neonatale. 1l cartoncino con le gocee di sangue & provvisto di codice identificativo che garantisce la
tracciabilita, Nel Laboratorio centializzato, dove confluiscono i campioni prelevati in i | Punti nascita
della regione Abruzzo, si effettuano le analisi con la tecnica della tandem mass spettrometria o altre
melodiche aggiornate ¢ validale in base alla nuove evidenze scientiliche.

PROTOCOLLT PARTICQLARL - ] : ' : s

In caso nati pretermine, nati con basso peso alla nascita, uconati che elfeliumo determinate trattamenti (cs.
wasfusioni o alimentazione per via parenterale) o neonati dimessi prima ‘delle 48 ore di vila, & prevista In
ripetizione del est,
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QUAL It IL SIGNIFICATO DEL RISULTATO DEL TEST?
I test di sereening non ha un significato diagnostico; se i risultato & negalivo esso permelle di esclucers, con
ragionevole certezza, le patologic esaminale; se positivo non significa chie il neonato & malate, ma indica
solo un sospette di malattia. [n questo caso sard fondamentale eseguire subito ulteriori esani per confermare
o escludere il sospelto di palologia,

A CHI VIENE COMUNICATO IL RISULTATO?

Tutti i risultati del test vengono comunicati dal Laboratoria centralizzato al Punto nascita, In cuso di risultati
negativi, ossia se non si riscontrano valori anormali, non verrd data aleuna comunicazione alla famiglia, Se
inveee i test di sereening risullano alterali, verrete contattati telefonicamente da operatori del Punto nascita
per concordare I'esceuzione di aloune analisi necessarie per confermare oppure per escludere la malattia, In
alcune situazioni potrebbe essere richiesto un controllo clinico immediato del bambino. In caso di cambio dei
recapiti nei giomi immediatamente successivi al prelievo, sicle pertanto invitati a comunicarlo al Punto
nascita. 15 importante sapere che il richiamo per la ripetizione del test non significa che il bambine sia affetto
dalla malattia, ma che sono necessari ulteriori controlli.

CONSERVAZIONE DEL CARTONCINO

La conservazione dei ¢artoncini ha due principali finaliti:

» Conferma diagnostica: la conservazione dei carloncini consente di effettuare test di approfondimento
biochimico per la conferma diagnostica delle palologic oggetto di screening, ¢ per necessita di
amplinmento dingnostico per esigenze assistenziali sopravvenute;

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

Il cartoncine viene conservato per 2 anni presso il Laboratorio cenuwralizzato che efferua i test, per una

maggior ttela del vostro neonato. Dopo i 2 anni potrete donare il carloncine, previa vostia autorizzazione

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

TRATTAMENTO DEI DATI PERSONALT

1 dati personali & familiari del vostro bambino, raccolli in fase di screening presso ciascun Punto nascita della
regione Abruzzo, sarauno trattati per le finalita dello screening e sono indispensabili per I'ssecuzione del
test. 1 dati personali e i risultati del test vengono conservati in formato elettronico presso il Laboratorio
centralizzato nell’esservanza delle normative vigenti in tema di witela dei dali personali, | dati in yuestione,
in forma non anonima ¢ non aggrezala, non verranno utilizzati per altri seopl, né trasmessi a soggelii diversi
da quelli coinvolti nel programma di screening. Per il trattamento dei dati personali in generale, si fa
riferimento all'Informativa al pubblico ex art, 13 D.lgs. 196/2003 e s.m.i.. ("Cedice in materia di protezione
dei dati personali") del Punio nascita.

fy
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