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Direzione Generale delia Programmazione Sanitaria

Riordino della Rete Nazionale delle Malattie Rare

Premessa

Il documento di riordino della Rete Nazionale per le Malattie rare, in attuazione dell’articolo 9 della Legge
175/2021, disciplina i compiti € le funzioni dei Centri Regionali di Coordinamento, dei Centri di Riferimento
e dei Centri di Eccellenza che partecipano allo sviluppo delle Reti di Riferimento Europee «kERN» La rete
nazionale di assistenza per le persone con malattia rara ¢ composta dall’insieme delle reti regionali e
interregionali esistenti e dai loro elementi costituenti che verranno di seguito elencati.

Centri di Coordinamento regionali o interregionali

I Centri di coordinamento sono individuati dalle Regioni ¢ Province Autonome in base alla propria
organizzazione (ad esempio, strutture della Regione, aggregazioni funzionali o articolazioni in capo alla
Regione o Provincia stessa, unita operative di aziende sanitarie, altri enti convenzionati, etc.) con prevalenti
ruoli di supporto alla programmazione regionale. Essi hanno la finalita di organizzare, monitorare e supportare
il funzionamento delle reti di assistenza per malati rari.

Compiti dei Centri di coordinamento regionali o interregionali

Le Regioni e le Province Autonome, attraverso 1’attivita dei Centri di coordinamento, e tenuto conto della
loro organizzazione complessa come sopra descritta, svolgono i seguenti compiti:

1. definiscono le caratteristiche organizzative comuni dei Centri di riferimento ¢ identificano gli strumenti
che facilitino i collegamenti tra i Centri e i percorsi organizzativi, per permettere la continuita assistenziale
tra Centri e strutture ospedaliere e territoriali piu prossime alla residenza/assistenza della persona con
malattia rara;

2. predispongono le istruttorie a supporto delle politiche e della programmazione regionale sul tema delle
malattie rare, per esempio: la selezione dei Centri-di riferimento e di eccellenza, la valutazione dei
trattamenti essenziali, la realizzazione di particolari strutture, funzioni o attivita definite dalla regione di
interesse per le malattie rare, la definizione di programmi di screening e il previsto raccordo nazionale, la
programmazione di meccanismi di integrazione con le altre reti specifiche presenti a livello regionale,
etc.;

3. garantiscono la realizzazione del raccerdo e I’integrazione con le altre reti (es. tumori rari, trapianti,
materno-infantile, cure palliative, cure palliative pediatriche, terapia del dolore, riabilitazione, assistenze
domiciliari integrate, etc.) che insistono nello stesso territorio;

4. facilitano il raccordo con le altre reti regionali per le malattie rare;




10.

monitorano il funzionamento della rete per le malattie rare e le caratteristiche epidemiologiche delle
malattie rare nello specifico contesto regionale e provinciale con particolare attenzione ai percorsi delle
persone con malattie ultra-rare;

progettano, gestiscono e/o comunque garantiscono il funzionamento dei registri regionali per malattie rare
e/o dei sistemi informativi regionali sulle malattie rare, anche attraverso la collaborazione con altre
strutture e servizi regionali ed extra-regionali;

garantiscono, direttamente o tramite altro servizio specifico deputato, I’attuazione di adeguati flussi
informativi sulle malattie rare e I’adempimento dei relativi debiti informativi a livello regionale e
nazionale;

predispongono e rendono trasparenti i sistemi per la valutazione periodica dell’attivita della rete e dei suoi
singoli nodi oltre che delle caratteristiche epidemiologiche della distribuzione dei malati rari nel territorio
regionale; .

gestiscono adeguati sistemi di informazione (telefoni, mail, etc.) rivolti ai professionisti, ai pazienti, alle
associazioni di utenza e assicurano la tempestiva pubblicazione dell’elenco aggiornato dei Centri di
riferimento e di altre informazioni di interesse generale;

costituiscono punto di interazione privilegiata con le associazioni d’utenza; partecipano ed eventualmente
organizzano eventi o percorsi di formazione in tema di malattie rare.

Centri di riferimento per le malattie rare

Sono aggregazioni funzionali dedicate a gruppi di malattie rare composte da una o da piu unita operative,

che possono insistere all’interno di uno stesso ospedale pubblico o privato convenzionato oppure anche in
ospedali diversi o servizi di alta specialiti pubblici o privati convenzionati parte di Aziende/Enti Sanitarie/i.
Essi hanno una funzione clinica di diagnosi e definizione del piano di presa in carico del paziente.

Compiti dei Centri di riferimento

I compiti dei Centri di riferimento sono i seguenti:

1. predisporre il percorso diagnostico nel caso di sospetta malattia rara, senza oneri per I"assistito (codice
di esenzione R99), ivi compresi gli eventuali accertamenti genetici anche dei familiari, qualora
necessari per giungere alla diagnosi nel probando, e valutare il profilo del danno strutturale attuale ed
evolutivo del soggetto affetto; ' _

2. redigere il certificato di diagnosi di malattia rara, secondo le modaliti previste dalla Regione €
Provincia di appartenenza e riferito all’elenco delle malattie rare contenuto nell’Allegato 7 del dPCM
12 gennaio 2017, valevole in tutto il territorio nazionale, indispensabile e sufficiente per il rilascio
dell’attestato di esenzione da parte dell’ ASL di residenza;

3. definire il piano terapeutico assistenziale personalizzato, con durata massima annuale, comprendente
i trattamenti e i monitoraggi di cui la persona affetta da una malattia rara necessita, garantendo anche
un percorso strutturato nella transizione dall'eta pediatrica all'eta adulta;

4. effettuare la prescrizione delle prestazioni erogabili in esenzione dalla partecipazione al costo secondo
criteri di efficacia e di appropriatezza rispetto alle condizioni cliniche individuali, con riferimento a
protocolli, ove esistenti, condivisi con gli altri Centri di riferimento e con il Centro di Coordinamento
regionale;

5. alimentare i registri ed i sistemi informativi sulle malattie rare attivati a livello regionale;

6. partecipare alla stesura di definizioni operative e di protocolli, all’individuazione di percorsi
assistenziali, all’identificazione dei trattamenti essenziali condivisi con l’intera rete regionale di
assistenza;

7. mantenere e garantire i collegamenti con i servizi territoriali attivi vicino al luogo di vita del malato,
al fine di permettere la continuita assistenziale e ’effettiva attivazione del piano complessivo di presa
in carico, compresa I’assistenza in cure palliative e terapia del dolore;

8. collaborare con il Centro di coordinamento regionale e i punti di ascolto regionali per le malattie rare
laddove presenti per mantenere rapporti costanti con le associazioni dei pazienti e per diffondere
un’informazione appropriata;




9. partecipare ai percorsi formativi pre-laurea e post-laurea dei professionisti sanitari per quanto attiene
il tema delle malattie rare e promuovere e collaborare a processi di aggiornamento e formazione
continua.

Modalita e criteri di selezione dei Centri di riferimento

I Centri di riferimento sono individuati dalle Regioni e Province Autonome secondo modalita che utilizzano
prioritariamente dati oggettivi riguardanti ’attivita svolta, le caratteristiche della struttura e del contesto in cui
sono inseriti, le linee di programmazione regionale ¢ le caratteristiche specifiche della popolazione servita in
relazione alla sua dimensione, alle sue peculiaritd epidemiologiche, alla possibile interazione con altre reti
regionali. Rivalutazioni periodiche potranno portare alla conferma o alla revoca di tali Centri, cosi come
all’individuazione di altri Centri.

In questo processo si dovra conciliare la necessita di una concentrazione della casistica con quella di
garantire una copertura territoriale il piti possibile uniforme. Inolire si dovra privilegiare I’identificazione di
Centri che garantiscano la presa in carico di un numero significativo di condizioni, piuttosto che determinare
una eccessiva frammentazione dei riferimenti. E’, infine, auspicabile ’identificazione degli stessi Centri di
riferimento per condizioni che entrino in diagnosi differenziale o prevedano I’utilizzo di risorse comuni.

Criteri per la valutazione dei Centri di riferimento

I criteri utilizzati per la valutazione dei Centri di riferimento sono:

1. esperienza clinica per gruppo di malattie rare, definita dal numero di casi seguiti (diagnosticati e
presi in carico) dal Centro;

2. garanzia di continuita assistenziale e di presa in carico globale e multidisciplinare del paziente, in
funzione dei bisogni assistenziali correlati alla malattia rara;

3. capacita di svolgere ricerca e innovazione assistenziale;

4. coinvolgimento in attivita di formazione specifiche;

5. raccordo con le Associazioni di pazienti attive sul territorio.

Centri di eccellenza che partecipano allo sviluppo delle reti di
riferimento europee «ERN»

Una selezione dei Centri di riferimento, effettuata in risposta a una specifica call europea e definita in base
alla loro maggiore esperienza clinica, competenza specifica e capacita di innovazione e ricerca, certificata a
livello regionale e definita da parte del Ministero della Salute, costituisce 1’elenco dei Centri candidati a
partecipare alle reti europee di riferimento (ERN). Essi sono definitivamente ammessi ad essere membri
effettivi delle ERN qualora risultino coerenti con i criteri strutturali, organizzativi e di attivita definiti a livello
europeo e con gli indicatori predisposti da ciascuna ERN e potenzialmente mutabili nel tempo. Questi Centri
assumono la dizione di Centro di eccellenza proprio per queste loro caratteristiche di maggiore qualita e sono
costantemente sottoposti ad una rivalutazione del loro ruolo, che puo essere nuovamente definito, rinnovato o
cessato. I coordinamenti regionali hanno il compito di verificare la partecipazione agli esercizi di monitoraggio
periodico effettuati dalle reti ERN.

Compiti dei Centri di eccellenza

I compiti dei Centri di eccellenza, oltre a quelli indicati per tutti i Centri di riferimento, sono i seguenti:
1. mettere a disposizione dell’intera rete regionale per le malattie rare le nuove conoscenze acquisite
attraverso il lavoro delle ERN;
2. facilitare I’accesso alle strutture di consulenza definite dalle ERN per casi di particolare
complessita e problematicita clinica.




