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Frequente eziologia genetica (70%)

Migliaia di patologie (8.000) di tutti gli organi e 
sistemi, molte sottoforme con diversi fenotipi

Spesso multisistemiche, di lunga durata attraverso 
diverse fasi della vita

Frequentemente 
disabilitanti

Poche terapie eziologiche 
(ricerca ed innovazione)

Malattie rare e complessità



passaggi tra 
ambienti di cura

sospetto diagnostico

dopo la diagnosi terminalità



Rete ospedaliera
Centri per le malattie rare

Definizione e loro selezione

Quale organizzazione?

Bacino regionale/interregionale
europeo ed internazionale

Ricerca ed assistenza 

Quale bacino di utenza

Lontananza dai 
luoghi di vita 

e dagli altri servizi

Specializzazione
Disponibilità di 
tecnologie
Ricerca 
Migliori outcomes



Centri

I Centri sono elementi della rete di assistenza, non gli unici…

Farmaci, 
Presidi, altri trattamenti

Reti 
assistenza 
prossime
al luogo di vita 

Riabilitazione
Autonomia
Funzione 

Inserimento
Integrazione
Luoghi di vita

Perché una rete funzioni, devono esistere le connessioni



Genera 
informazioni 
per:

1. Dare servizi
2. Prendere in carico
3. Produrre conoscenze su malattie/trattamenti
4. Alimentare i flussi informativi correnti e ammin
5. Governare il sistema

Il Sistema informativo si basa sulle reti di assistenza

Coordinamento reg MR-Registro
Servizio Farmaceutico regionale 
Centri accreditati per le MR
Altri ospedali della rete 
Farmacie Ospedaliere
Distretti Socio-sanitari
Servizi Farmaceutici  
Altri servizi es. riabilitazioni

Collega

Farmaci (inclusi orfani)
Trattamenti off-label
Dietetici
Parafarmaci
Farmaci esteri
Galenici magistrali
Dispositivi medici
Protesi ed ausili

prescrizionediagnosi follow-up
Lista MR
codici 
ICD-Omim-ORPHA

Definizione dg 
Monitoraggio terapie
Definizione piano terap-assist

informazione



I dati a supporto della programmazione

Quanti
Quali
Dove 

Che impatto 



Distribuzione pazienti con MR per età e gruppi di patologia 

Registro MR- Regione del Veneto 



70.470 piani assistenziali
149.716 prescrizioni e approvvigionamenti

Tre livelli
1. LEA
2. INTEGRAZIONI
per entità nosologica 
basate sui PROTOCOLLI

3. INTEGRAZIONI
per specifiche esigenze 
individuali



Mazzucato et al. Real-world use of orphan medicinal products in rare disease (RD) patients: 
a population-based registry study Frontiers Pharmacology 2022



Esistenza di programmi di home-therapy gestiti da provider privati, trattamento-specifici.
Il servizio erogato da tali ditte di assistenza infermieristica a domicilio è sostenuto 
economicamente dalle ditte produttrici dei farmaci di cui sopra. 

Necessità di definire un’organizzazione con attori e relative funzioni e 
identificare le rispettive responsabilità, a tutela dei pazienti e nel contesto di 
quanto implementato in attuazione delle politiche nazionali in tema di MR

Per alcuni prodotti farmaceutici spesso ad alto ed altissimo costo, specialmente per malattie 
rare/ultrarare, la possibilità di somministrazione domiciliare è prevista dai Decreti autorizzativi 
alla messa in commercio. 
Tali terapie rientrano nei LEA. La loro prescrizione è compito dei clinici dei Centri per le MR. 

Elaborazione di un documento congiunto tra Tavolo tecnico MR e Tavolo della 
Farmaceutica – Commissione Salute – Conferenza Unificata (approvazione 2013)

Somministrazione per infusione a domicilio di farmaci 
per persone con malattia rara



Decreto regionale 15/2016
«Somministrazione per infusione a domicilio di farmaci 

ad alto costo per persone affette da malattia rara»



Soggetti e funzioni

Servizio infermieristico 

Clinici prescrittori dei Centri per le MR

Aziende ULSS di residenza  (Cure primarie -ADI)

Servizi farmaceutici (territoriali ed ospedalieri)
MMG-PLS 
Paziente e familiari 

Quale percorso 
Possibilità di avvalersi o meno del servizio privato 

Prescrizione trattamento (quale, dose, modalità)
Chi procura, eroga, somministra
Selezione dei pazienti candidabili in base alla condiz. clinica e ad altri elementi da valutare
Strumento: UVMD

UVMD definisce se avvalersi di provider (necessaria convenzione) o delle risorse proprie 
Definisce il piano di assistenza ed i ruoli  
Monitoraggio e aggiustamento nel tempo se necessario 

Regioni e PPAA (SF e Coord MR)



Accesso ai trattamenti 
1. Proroga esenzioni in scadenza e proroga piani terapeutici
2. Consegna farmaci
Riorganizzazione punti distributivi
Consegna fabbisogno mensile a domicilio
Accordi con enti terzi per consegna a domicilio
3. Raccolta segnalazioni e gestione casi di shortage temporaneo di 
farmaci

Emergenza COVID

4. Determinazione AIFA n.341/2020
Raccomandazioni a carattere eccezionale per la somministrazione domiciliare dei 
farmaci per terapia enzimatica sostitutiva – ERT”

Gestione percorsi per farmaci già autorizzati e nuovi autorizzati per  
somministrazione a domicilio (alglucosidasi alfa, galsulfasi, laronidasi, 
velmanasi alfa) 

Recepimento Determinazione AIFA definendo le specifiche modalità di 
attuazione



Richiesta somm domiciliare 
Centro MR



Il percorso di 
somministrazione 

domiciliare

Richiesta motivata
somministrazione
domiciliare



Scheda
Dati eleggibilità 

Dati al basale

Somministrazione 
domiciliare



Monitoraggio delle
somministrazioni: 
EFFICACIA SICUREZZA



Scheda nazionale on-line di 
farmacovigilanza

Output di 
stampa



Quali sono i pazienti
trattati (n=110)

Pazienti trattati: il 54% di quelli diagnosticati

Altre mal
lisosomiali 

66%

diagnosticati (n=209)

Altre mal 
lisosomiali 

72%



Per l’82% dei casi, la somministrazione è richiesta 
nel luogo di vita del paziente

Le ERT: dove si somministrano
La fotografia dei piani terapeutici attivi al 30.06.22 

22% paz pediatrici



ADI e malattie rare

L’esperienza delle 
regioni e PPAA 
durante l’emergenza 
COVID



Persone con malattia rara e persone in ADI - Italia

Per approfondimenti: 6 Quaderno Ossfor



Anno 2020

%

Distribuzione dei MR e MR in ADI per gruppo di patologia



Persone con malattia rara e persone in ADI - Italia



Andamento dal 2019 al 2020: numeri indice 
20

19

20
20



malattie rare 

Quale organizzazione



Reti territoriali

2. Organizzare strutture territoriali per diversi livelli di 
complessità assistenziale con Unità dedicate e 
articolate per ampi bacini d’utenza 

1. Gestione condivisa del paziente attraverso una informazione unica 
e condivisa (telemedicina, AI, banchedati)

1. livello regionale
2. livello interregionale
3. livello nazionale
4. livello europeo

a) Le reti costituite dall’insieme di questi Centri
b) Le reti tra Centri e altre reti es. urgenza-emergenza,

trapianti, cure palliative
c) Le reti tra ciascun Centro e le strutture operanti in prossimità
alla residenza del malato, ospedaliere o territoriali fino al
domicilio del malato stesso
d) Le reti territoriali

Rete malattie rare: una rete di reti



Numero verde MR    800 318811

monica.mazzucato@regione.veneto.it

Coordinamento Malattie Rare 
Regione del Veneto
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