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No universal definition of “Rare Disease”!
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PIANO REGIONALE MALATTIE RARE

Sviluppo di una strategia:

1.integrata (centrata sui bisogni assistenziali della persona e definita con il

coinvolgimento di tutti i portatori di interesse),

2.globale (tenuto conto delle esperienze già maturate e nel quadro delle

indicazioni nazionali e europee), e

3.di medio periodo

per la Campania sulle MR.

Il primo piano regionale malattie rare, realizzato con la consulenza del tavolo tecnico esperti

“Malattie Rare della Regione Campania” è stato approvato con il

DCA 48 del 27/10/2017, e successivamente implementato con il DCA 61 del 05/07/2018.

OBIETTIVO DEL PIANO



3D SWOT ANALYSIS

OPPORTUNITIES - OPPORTUNITA’ (+) THREATS - MINACCE (–)

STRENGTHS - PUNTI DI FORZA (+)
WEAKNESSES - DEBOLEZZE (–)

•Personale dedicato (clinico e/o ricerca)
•Spazi/strumenti dedicati
•CUP dedicato - Codici MR dedicati (eccetto: R99)
•PDTA
•Network  Multidisciplinare (intra-extra Osp)
•Indagine genetica per tutti i pazienti
•Difficoltà accesso registro/formazione specifica
•Disomogeneità certificatori—>prescrittori 
•Disomogeneità piani terapeutici/farmaci 
•Gestione Emergenza-Urgenza (PS)
•Mobilità PassivaIN
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ANALISI SWOT COMPLESSIVA

RETE M. RARE CAMPANA (PRESIDI)

•Presenza nel Tavolo Tecnico Regionale Esperti
•ERN 
•Centro di Riferimento (M. specifica)
•Ambulatori dedicati/congiunti/Mds
•Attrazione intra/extraregione
•Network Aziendale/Interaziendale
•Gestione paz pediatrici—>adulti (transizione)
•Sito/Opuscoli Informativi

•Piano regionale (DCA 48 - DCA 61)
•Rete Genetica (DCA 58)
•TELEMEDICINA (DCA 30)
•Tavoli lavoro/riorganizzazione rete
•Supporto regionale alle attività Presidi e del Tavolo Tecnico 
Esperti
•Fondi dedicati personale/strumentazione
•PAAC (prestazioni assistenziali smb complesse

•Fondi dedicati alla progettualità malattie rare
•ERN
•Attuale supporto regionale breve-medio termine



AZIONI DCA 61 - Indicatori

PDTA

PDTA

Rete

Registro

Associazioni

Processo Soglia Risultato

3 mesi

6 mesi

12 mesi

18 mesi

definizione gruppi lavoro

gruppi lavoro —> Rete

UNITS

implementazione UNITS

3 mesi

6 mesi

18 mesi

gruppi lavoro

gruppi lavoro multidisc. 
—> Rete UNITS

50 UNITS; rete  HUB-HUB

12 mesi implementazione UNITS;  rete 
HUB-Spoke;

CUP Regionale

TTR

CCMR

AS

TTR

AS

AS

CCMR

AS

TTR

1. n° pz afferenti alle 
UNITS

6 mesi 12 mesi

2. n° uffici distrettuali 
collegati

3. n° farmacie 
collegate

1. n° pz afferenti alle 
UNITS

2.     tempi attesa

definizione nuovi certificatori2 mesi TTR

4 mesi attivazione nuovi certificatori

definizione nuovi certificatori2 mesi TTR

formazione nuovi certificatori CCMR 4 mesi CCMR

12 mesi

1. n° certificati      > 5% 
anno precedente

2.n° certificati      per 
nuove patologie

gruppi lavoro3 mesi CCMR TTR

6 mesi AS

6 mesi

6 mesi

3 PDTA (centri eccellenza)

2 amb. transizione (centri eccellenza)

12 mesi

1. n° pz nei PDTA 2.n° amb. transizione

Questionari bisogni del paziente

TTR

Numero Associazioni Coinvolte 6 mesi

CCMR n° associazioni coinvolte

AZIONI DCA 61 - Indicatori

LEGENDA:

TTR: Tavolo tecnico regionale

CCMR: Centro di coordinamento malattie rare

AS: Aziende sanitarie



AZIONI

Ricerca

Formazione

Informazione

Prevenzione

Processo Soglia Risultato

6 mesi n°progetti ricerca censiti (ERN) n°progetti ricerca censiti
(>5 anno)

Progetti ricerca su malattie molto rare o 
sconosciute (ERN)

Linee Guida, protocolli

CCMR AS

CCMR AS

Corsi formazione malattie molto

CCMR

Corsi formazione/FAD con ODM

CCMR

1 Evento regionale/anno

1 Evento ASL/anno

Questionari pre-post evento

CCMR AS

Materiale Informativo (opuscoli, web, media, 
etc.) 

Sito CCMR
CCMR AS

6 mesi

Materiale Informativo

CCMR

9-12 mesi

Sito WEB
CCMR

n°pazienti che accedono al sito web

Amb. di counselling pre-concezionale

AS

Programmi prevenzione

CCMR

12 mesi 50% dei distretti sanitari

24 mesi 100% dei distretti sanitari

n° ambulatori di counselling

n° eventi formazione-informazione (corretti 
stili di vita)

AZIONI DCA 61 - Indicatori



TAVOLI TECNICI MALATTIE RARE

REGIONE CAMPANIA

TAVOLI TECNICI

GRUPPI DI PATOLOGIE COORDINATORE 

M. ENDOCRINOLOGICHE PROF. E. MIRAGLIA DEL GIUDICE

M. METABOLICHE PROF. G. PARENTI

M. IMMUNOLOGICHE PROF. M. TRIGGIANI

M. EMATOLOGICHE PROF. M. TRIGGIANI

M. SISTEMA CIRCOLATORIO PROF. G. LIMONGELLI

M. PNEUMOLOGICHE PROF. G. LIMONGELLI

M. APPARATO DIGERENTE/FEGATO PROF. G. LIMONGELLI

M. APPARATO GENITO-URINARIO PROF. E. MIRAGLIA DEL GIUDICE

M. PELLE E TESSUTO SOTTOCUTANEO DOTT. G. SCARANO

M. NEUROLOGICHE/NEUROMUSCOLARI DOTT. A. VARONE

M. OCULARI PROF.SSA F. SIMONELLI

M. TESSUTO CONNETTIVO PROF- A. DEL PUENTE

MALFORMAZIONI CONGENITE DOTT. G. SCARANO

EMERGENZE PROF. M. TRIGGIANI

RICERCA PROF. A. BALLABIO

PREVENZIONE PROF. RUOPPOLO - SCARANO

+

TAVOLO  DELLA  FARMACEUTICA  TRASVERSALE CON TUTTI I TAVOLI TECNICI 

(Dott.U.Trama-Dr.ssa M.Galdo)



AZIONI DA IMPLEMENTARE NEI TAVOLI (DCA 48 - 61)

2.    Registro Regionale Malattie Rare e flusso informativo

3.    Percorsi diagnostico-terapeutici-assistenziali (PDTA)

4.    Associazioni/ Empowerment

5.    Ricerca

6.     Formazione

7. Informazione

8.    Prevenzione

9.    Rete Emergenze

10.   Farmaci (orfani/fascia C)

Mappatura per gruppi, singole patologie, centri pediatrici/adulti/transizione, organizzazione multidisciplinare, centri eccellenza/ERN, 

network aziendale-interaziendale (hub/hub, hub/spoke), PDTA, associazioni, ricerca, prevenzione (screening metabolico/genetica) 

1.    Rete
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PDTA:PERCORSO DIAGNOSTICO TERAPEUTICO ASSISTENZIALE

Quali peculiarità nelle Malattie Rare?

• Patologie rare od ultrarare con bisogni assistenziali specifici o individuali

• Normativa relativa ai Farmaci orfani e Farmaci fascia C (“equità”, aspetti economici)

• Sospetto Diagnostico: R99

• Reti regionali: esperti certificatori e prescrittori

• Aziendali o Regionali - da prevedere condivisione con organi nazionali (ISS, Tavolo IR, Tavolo Ministeriale)



Percorso Ideale

Percorso Malato Raro

MMG & PLS

sospetto m. rara

Presidio della Rete

indagini per conferma sospetto m. rara  

(R99)

Esclusione M. R.: 

uscita dal percorso

Conferma diagnosi 

M.R.

1. certificazione (codice R): modulo 1

2. piano terapeutico: modulo 2

3. attivazione percorso (PT e/o PDTA)

P

D

T
A

Presa in carico territoriale (riabilitazione, farmaceutica, 

ADI, etc)



Variazioni al percorso 

Ideale

Percorso Malato Raro

MMG & PLS

sospetto m. rara

Presidio della Rete

indagini per conferma sospetto m. rara  

(R99)

Esclusione M. R.: 

uscita dal percorso

Conferma diagnosi 

M.R.

1. certificazione (codice R): modulo 1

2. piano terapeutico: modulo 2

3. attivazione percorso (PT e/o PDTA)

P

D

T A

Presa in carico territoriale (riabilitazione, farmaceutica, 

ADI, etc)

visite da specialisti non della rete e/o con 

documentata esperienza: A) costi; B 

potenziale ritardo diagnostico

Esami e/o tempi diagnostici non appropriati

Mancanza di capacità multidisciplinare

Mancata erogazione certificato e/o piano 

terapeutico

P

D
T

ASL

problematiche relative all’assistenza 

farmaceutica (es. fascia C) o riabilitazione



Il certificato può redatto da un medico certificatore (esperto) 
della rete malattie rare

Al certificato, seguirà il piano terapeutico
del paziente 

Certificazione - Prescrizione (Piano Terapeutico)



I Percorsi (PDTA): 5 PDTA Regionali



I PDTA perseguono anche l’obiettivo dell’ottimizzazione

dell’utilizzo delle risorse umane ed economiche

 efficiente presa in carico  

 sostenibilità economica 

SOSTENIBILITÀ ECONOMICA E PDTA

ricostruzione di appropriate sequenze di atti, operazioni e

trattamenti rivolti ai pazienti

consumi (farmaci, accertamenti, visite) e i relativi costi.

PDTA:



A. Spesa per patologia

(malattie ematologiche e metaboliche)

B. Spesa media annua (globale)/malato 

raro: € 4.216,9 e € 5.384,5 (media: 1500 

circa), che estrapolato a livello nazionale 

equivale a circa € 2 mld.; l’onere per un 

paziente con MR, in media non si discosta 

significativamente da quello dei residenti con 

almeno 2 patologie croniche; 0.9% spesa 

globale. 

C. Le voci predominanti di costo sono quelle 

per l’assistenza farmaceutica (oltre il 60% 

del costo totale) e per i ricoveri (circa il 20% 

del costo totale).

KEY POINTS



Formazione

Informazione



FORMAZIONE



#noncosirare

Perché un percorso diagnostico terapeutico possa iniziare…#ThinkRare!



The “Covid Lesson”

• Accesso alla Diagnosi

• Accesso alle Cure

• Home Therapy

• Riabilitazione

• Emergenza

• Tutela del paziente fragile in ambiente di 

lavoro



• Accesso alla Diagnosi

• Accesso alle Cure

• Home Therapy

• Riabilitazione

• Emergenza

• Tutela del paziente 

fragile in ambiente di 

lavoro

Le Malattie Rare: l’impegno della Regione Campania durante la 
pandemia da Covid-19

sono esplicitate le informazioni e le attività relative alle
varie tappe del percorso cui va incontro il malato raro
durante l’emergenza covid



Accesso alla Diagnosi - Accesso alle Cure

Medici di base, pediatri, specialisti, pazienti/familiari 

Centro Coordinamento Malattie Rare
Regione Campania

Classificazione richieste (rosso/giallo/verde/bianco), 

in collaborazione con la commissione regionale di esperti

Referenti Aziendali - Presidi della Rete

Percorso Individualizzato

Diagnosi Cure

Proroga esenzioni  -

piani terapeutici 







Home Therapy - Riabilitazione

Tutte le azioni intraprese sono state dettate dal principio di “continuità terapeutica”

In accordo con la determina AIFA n. 341/220

(Raccomandazioni a carattere eccezionale per la

somministrazione domiciliare dei farmaci per terapia

enzimatica sostitutiva – ERT), sono stati analizzati

insieme al CCMR, ai referenti aziendali, ed ai medici

certificatori, le principali criticità legate alle terapie,

favorendo percorsi ospedalieri e/o domiciliari (“home

therapy”) in sicurezza

In accordo con l’ordinanza della regione

n.16 del 13/03/2020, nei casi indifferibili il

medico curante, in stretta collaborazione

con il referente aziendale ASL ed il

Distretto, definisce il percorso individuale

adeguato per il singolo paziente

Home Therapy Riabilitazione



Numero telefonico dedicato attivo tutti i giorni della settimana dalle 8:00 alle 20:00 per rispondere

ai quesiti dei pazienti relativi al loro stato di immunodepressione e utilizzabile anche dagli operatori

sanitari dell’Emergenza-Urgenza (118 -Pronto Soccorso) per lo scambio di informazioni relative ai

pazienti in condizioni di emergenza



Tutela del paziente fragile in ambiente di lavoro

A tutela del rispetto di tale normativa per i pazienti affetti da patologie rare, il

CCMRC si è proposto di identificare e catalogare le varie istanze e di trovare una

risposta ed un potenziale indirizzo ad ogni singolo caso, in collaborazione con il

medico curante e/o specialista e/o medico competente
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TAKE HOME MESSAGES

Piano 

Nazionale/Regionale/Ret

e

Percorsi (PDTA)

Formazione/Informazione

Rete Emergenze

Telemedicina/Home Therapy

“Laddove possibile, facciamo spostare l’informazione o la terapia, non il paziente”
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Grazie per l’attenzione!


