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1. INTRODUZIONE  

LE MALATTIE RARE

Le malattie rare sono condizioni caratterizzate da una bassa prevalenza nella 

popolazione generale, non superiore ad 1 caso su 2000 abitanti secondo la definizione 

adottata dall’Unione Europea. 1

Le malattie rare costituiscono un’area prioritaria di sanità pubblica non solo per le 

dimensioni del problema, ma anche per le complesse e gravose problematiche 

assistenziali e sociali che la rarità della patologia comporta per i pazienti, quali la difficoltà 

nell’ottenere una diagnosi tempestiva ed appropriata, la limitata disponibilità di terapie 

efficaci, le difficoltà di finanziamento della ricerca con un conseguente minore 

avanzamento delle conoscenze rispetto a quanto teoricamente possibile, la scarsità di 

informazioni affidabili e comprensibili, il notevole onere psicologico ed economico per le 

famiglie colpite. 

Tutte queste problematiche possono essere difficilmente superate senza l’adozione di 

azioni specifiche da parte delle istituzioni. 

LA RETE NAZIONALE PER LE MALATTIE RARE

In Italia, le malattie rare sono state indicate tra le priorità di sanità pubblica a partire dal 

Piano Sanitario Nazionale 1998-2000. 2  Specifiche iniziative di tutela, nell’ambito del 

Sistema Sanitario Nazionale,  3  sono state introdotte dal decreto ministeriale 279/2001 che 

ha istituito la Rete nazionale per la prevenzione, la sorveglianza, la diagnosi e la terapia 

delle malattie rare e l’esenzione dalla partecipazione al costo delle relative prestazioni 

sanitarie (esenzione dal ticket) per un primo gruppo di malattie rare. 4

L’elenco – per il quale sono previsti aggiornamenti periodici – comprende 284 malattie 

rare e 47 gruppi di malattie rare codificate in base al sistema di classificazione ICD9-CM 

(International Classification of Diseases - 9th revision - Clinical Modification). 

La Rete nazionale si compone di Presidi di riferimento e di Centri di Coordinamento 

identificati dalle Regioni - o da gruppi di Regioni associate - per il corrispettivo territorio di 

competenza, risultando così composta da più Reti regionali o interregionali. 

Al fine di consentire la programmazione sanitaria per le malattie rare e di effettuarne la 

sorveglianza, il decreto ministeriale 279/2001 ha istituito presso l’Istituto Superiore di Sanità il 

Registro Nazionale delle Malattie Rare. Il Registro Nazionale segue l’organizzazione della 

Rete nazionale per le malattie rare, risultando così strutturato in più registri regionali o 

interregionali. 
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LA RETE PER LE MALATTIE RARE DELLA LOMBARDIA

La Rete per le malattie rare della Lombardia è attualmente costituita da 31 Presidi di 

riferimento (d’ora in avanti indicati come i Presidi), da un Centro di Coordinamento e 

dalle 15 Aziende Sanitarie Locali (ASL) presenti sul territorio. I Presidi sono individuati tra 

quelli in possesso di documentata esperienza diagnostica e/o terapeutica, nonché di 

idonea dotazione di strutture di supporto e di servizi complementari (per es. di diagnosi 

genetica). Il ruolo di Centro di Coordinamento è stato affidato al Centro di Ricerche 

Cliniche per le Malattie Rare Aldo e Cele Daccò dell’Istituto di Ricerche Farmacologiche 

Mario Negri, attivo già dai primi anni ’90 nella ricerca, informazione e formazione per le 

malattie rare. Le ASL rappresentano i punti di contatto tra la Rete regionale, i Medici di 

Assistenza Primaria, i servizi territoriali e il cittadino. La Rete regionale si avvale, inoltre, di un 

organismo trasversale con funzioni di coordinamento operativo, discussione e 

condivisione di strategie comuni denominato Gruppo di Coordinamento Regionale ai cui 

lavori partecipano i rappresentati di Regione, Centro di Coordinamento, Presidi, ASL e 

delle Associazioni di pazienti. 5 

La complessità ed il dinamismo che caratterizzano l’area delle malattie rare hanno 

richiesto un continuo aggiornamento della struttura della Rete regionale; le modificazioni 

finora intervenute per quanto riguarda i Presidi ed il numero di condizioni rare per cui 

ciascun Centro è di riferimento sono descritte in tabella 1. 

IL REGISTRO LOMBARDO DELLE MALATTIE RARE

La Lombardia ha attivato un proprio registro, il Registro Lombardo delle Malattie Rare

(RLoMR) che, da dicembre 2006, è compilato via web per mezzo di un applicativo 

informatico dedicato (Sistema Malattie Rare) che opera nell’ambito del sistema Carta 

Regionale dei Servizi - Sistema Informativo Socio Sanitario (CRS-SISS). La piattaforma CRS-

SISS fornisce l’infrastruttura di base per la sicurezza, l’identificazione certa di operatori e 

assistiti, la firma elettronica e l’integrazione di flussi clinici e amministrativi. 

Il censimento delle malattie rare viene svolto dai medici dei Presidi previa 

autenticazione al sistema CRS-SISS. I dati raccolti comprendono informazioni anagrafiche, 

assistenziali, demografiche e cliniche (diagnosi, modalità di diagnosi e informazioni 

relative all’eventuale terapia farmacologica). 

La gestione dei dati del RLoMR è un compito del Centro di Coordinamento che 

provvede alla loro validazione ed analisi, alla produzione di rapporti e all’invio del dataset 
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       Tabella 1. Presidi della Rete per le malattie rare della Lombardia e numero di condizioni rare 
       (codici di esenzione) per cui ciascun Centro è di riferimento: aggiornamenti intervenuti 
       dall’istituzione della Rete ad oggi.
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condiviso (sottoinsieme di dati richiesti dal Registro Nazionale delle Malattie Rare) 6

all’Istituto Superiore di Sanità. 

Il RLoMR costituisce uno strumento fondamentale per lo studio dell’epidemiologia delle 

malattie rare, per promuovere il confronto tra gli specialisti, per la valutazione 

dell’efficacia e dei costi e per la programmazione delle iniziative di sanità pubblica, 

anche a livello nazionale attraverso l’attiva collaborazione con l’Istituto Superiore di 

Sanità. 

MALATTIE RARE SORVEGLIATE DALLA RETE E DAL RLOMR

La Rete nazionale per le malattie rare sorveglia, attualmente, un primo gruppo di 

condizioni indicate nell’allegato 1 al decreto ministeriale 279/2001. 4 Per ciascuna delle 

malattie o dei gruppi di malattie rare indicate nell’elenco è stato assegnato un codice di 

sei caratteri; le prime due posizioni del codice identificano la categoria di appartenenza; 

la terza posizione corrisponde alla cifra “0” in caso si tratti di una condizione specifica, 

oppure alla lettera “G” per i gruppi di malattie rare; infine, le ultime tre posizioni del 

codice identificano in modo univoco la malattia rara o il gruppo di malattie rare. 

Poiché per i codici di gruppo l’allegato 1 al decreto ministeriale 279/2001 riporta solo 

alcuni esempi di malattie rare afferenti, lo specialista del Presidio autorizzato per il 

percorso diagnostico e terapeutico di quel gruppo di malattie rare, ha la facoltà di 

attribuire il codice ad eventuali ulteriori condizioni a bassa prevalenza che rispondono ai 

criteri indicati nel decreto legislativo 124/1998 3 e che possono essere correttamente 

classificate come afferenti a quel gruppo. 

Per evitare applicazioni non uniformi dei codici di gruppo la Rete per le malattie rare 

della Lombardia ha intrapreso due azioni principali: innanzitutto ha istituito un sottogruppo 

di lavoro che si è dedicato ad una prima individuazione delle malattie rare afferenti ai 

codici di gruppo; in seconda battuta ha stabilito che l’introduzione nell’elenco di nuove 

malattie afferenti avvenga su proposta di uno specialista di un Presidio autorizzato per 

quel gruppo di malattie rare, con la supervisione del Centro di Coordinamento. Dopo 

ogni aggiornamento l’elenco delle malattie rare viene diffuso tra gli specialisti dei Presidi e 

pubblicato sul sito web del Centro di Coordinamento (http://malattierare.marionegri.it/).

Grazie a questo lavoro di puntualizzazione delle malattie rare afferenti, nella Rete per le 

malattie rare della Lombardia, al 30 giugno 2011, sono uniformemente riconosciute 590 

diverse condizioni a bassa prevalenza; tale conteggio non considera la malattia di 

Waldmann (RC0140) in quanto è sinonimo di linfangectasia intestinale (RI0080); 

quest’ultima descrizione è quella attualmente più utilizzata nella letteratura internazionale. 

- 6 -



Di queste 590 malattie rare, 10 non sono attualmente sorvegliate dal RLoMR: la sprue 

celiaca (RI0060) e la sindrome di Down (RN0660) in quanto, pur essendo identificate da un 

codice di malattia rara, non hanno una prevalenza nella popolazione minore o uguale a 

1 caso ogni 2000 abitanti; il morbo di Hansen (RA0010) per cui una specifica normativa 7

identifica dei centri di riferimento nazionali tra i quali non sono comprese strutture 

ospedaliere del territorio lombardo; infine, la sindrome di Chiray Foix (RN0070), la sindrome 

di Filippi (RN0380), la sequenza sirenomelica (RN0440), la sindrome cerebro-costo-

mandibolare (RN0450), la sindrome femoro-facciale (RN0460), la sindrome Rieger (RN1050) 

e la sindrome di Levy-Hollister (RN1540) condizioni ultra-rare, con pochi casi descritti nella 

letteratura scientifica internazionale, per le quali non sono stati individuati dei Presidi nel 

territorio regionale. 

I RAPPORTI SUL REGISTRO LOMBARDO DELLE MALATTIE RARE

I rapporti sul RLoMR descrivono i dati archiviati dagli specialisti dei Presidi per mezzo 

dell’applicativo Sistema Malattie Rare e validati dagli operatori del Centro di 

Coordinamento. I rapporti possono essere consultati e scaricati dal sito web del Centro di 

Coordinamento (http://malattierare.marionegri.it/). Il presente rapporto illustra i dati 

archiviati e validati al 30 giugno 2011. 

I RECAPITI DEL CENTRO DI COORDINAMENTO

via Giovan Battista Camozzi 3 

24020 Ranica (Bergamo) 

telefono 035 45 35 304 

fax 035 45 35 373 

e-mail raredis@marionegri.it

orari: 
dal lunedì al venerdì 

dalle 9 alle 13 e dalle 14 alle 18
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2. DATI ARCHIVIATI NEL REGISTRO 

 

Al 30 giugno 2011, il RLoMR contiene 13688 schede di diagnosi e 3699 piani terapeutici, 

archiviati e validati. 

L’attività di censimento del pri mo semestre 2011 ha mostrato una flessi one rispetto al 

corrispondente periodo del 2010 per quanto riguarda le schede di diagnosi (-32%) mentre 

è incrementata per quanto riguarda i piani terapeutici (+137% piani) (tabella 2 e figura 1). 

 
 

Tabella 2 e Figura 1. Numero di schede di diagnosi e piani terapeut ici, archiviati e validati, dall’introduzione 

dell’applicativo web-based Sistema Malattie Rare al 30 giugno 2011. 

Periodo Schede di diagnosi 
nel periodo 

Totale schede a 
fine periodo 

Piani terapeutici 
nel periodo 

Totale piani a fine 
periodo 

18 dic 2006 31 dic 2007 257 257 120 120 
1 gen 2008 30 giu 2008 882 1139 273 393 
1 lug 2008 31 dic 2008 892 2031 352 745 
1 gen 2009 30 giu 2009 2035 4066 459 1204 
1 lug 2009 31 dic 2009 1695 5761 402 1606 
1 gen 2010 30 giu 2010 3218 8979 604 2210 
1 lug 2010 31 dic 2010 2533 11512 662 2872 
1 gen 2011 30 giu 2011 2176 13688 827 3699 

 

N 13688

11512

257
1139

2031

4066

5761

8979

3699
2872

2210
1606

1204

745
393

120

31 dic 2007 30 giu 2008 31 dic 2008 30 giu 2009 31 dic 2009 30 giu 2010 31 dic 2010 30 giu 2011

Schede di diagnosi
Piani terapeutici
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3. ATTIVITÀ DI CENSIMENTO SVOLTA DAI PRESIDI 

L’attività di censimento web-based svolta dagli specialisti dei Presidi della Rete per le 

malattie Rare della Lombardia, al 30 giugno 2011, è descritta in tabella 3 ed in figura 2 

(numero complessivo di schede di diagnosi e di piani terapeutici archiviati e validati da 

ciascun Presidio) ed in tabella 4 (dettagliata per ciascuna delle condizioni rare 

sorvegliate). 

Ad oggi, l’applicativo Sistema Malattie Rare (SMR) è stato utilizzato con successo da 320 

specialisti della Rete regionale. Nell’ultimo semestre (gennaio-giugno 2011) non risultano 

schede di diagnosi archiviate per mezzo di SMR da parte degli specialisti dell’IRCCS 

Fondazione Istituto Neurologico Nazionale Casimiro Mondino. Si segnala, infine, che 

l’Ospedale San Giuseppe non è ancora connesso al registro web-based. 

Il numero assoluto di schede di diagnosi e di piani terapeutici che un Presidio può 

censire varia in relazione a più fattori. Innanzitutto, ciascun Presidio segue un numero 

diverso di condizioni: otto grandi centri garantiscono il percorso diagnostico-terapeutico 

per oltre 100 malattie rare o gruppi di malattie rare, mentre gli altri sono di riferimento per 

un numero più limitato di condizioni (vedi la tabella 1 o la tabella 4). Anche il range di 

prevalenza (numero di casi nella popolazione) delle malattie rare è molto ampio; il RLoMR 

censisce, infatti, sia condizioni ultrarare (con meno di 1 caso ogni milione di abitanti) sia 

condizioni con una prevalenza prossima ad 1 caso ogni 2000 abitanti. Infine, bisogna 

considerare che il bacino di utenza di ciascun Presidio, per ciascuna delle malattie rare 

seguite, può avere una dimensione diversa: locale, regionale, nazionale o internazionale. 

Presidi dedicati a poche condizioni, a condizioni ultra-rare e/o con un bacino di utenza 

prevalentemente territoriale saranno pertanto caratterizzati da casistiche più piccole 

per numerosità. Venendo ai piani terapeutici, questi raccolgono informazioni riguardo i 

farmaci prescritti per la cura della malattia rara e devono essere sostituiti da un nuovo 

piano in occasione di una modificazione della terapia o dopo un anno dalla loro 

compilazione; un caso di malattia rara censito nel RLoMR può quindi essere associato a 

più piani terapeutici, ma anche a nessun piano se non si giova di alcun trattamento 

farmacologico. 

La tabella 5 e le figure 3 e 4 mostrano come la maggior parte dei centri abbiano finora 

censito meno della metà dei codici di esenzione per cui sono stati identificati come 

Presidi di riferimento (in media il 44%). Il mancato censimento di una o più delle condizioni 

rare attribuite può dipendere dalla prevalenza estremamente bassa di alcune di queste 
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(malattie ultra-rare), dall’intercorrere di cambiamenti dell’expertise (in genere per lo 

spostamento degli specialisti delle malattie rare in altri centri) oppure da difficoltà di 

accesso all’applicativo web-based SMR. Riguardo quest’ultimo punto bisogna 

sottolineare che a distanza di oltre 3 anni dall’attivazione del registro web-based in alcuni 

Presidi persistono ancora significative criticità quali carenza di postazioni e spazi di lavoro 

dedicati, problemi di compatibilità tra il sistema informativo aziendale e il sistema 

informativo CRS-SISS, problemi di manutenzione delle postazioni di lavoro, insufficiente 

diffusione dell’uso di SMR tra gli specialisti delle malattie rare. 

 

 
Tabella 3. Numero di schede di diagnosi e piani terapeutici, archiviati e validati, per ciascun Presidio.  Cod = codice del 

Presidio; PT = piani terapeutici; IRCCS = Istituto di Ricovero e Cura a Carattere Scientifico; AO = Azienda Ospedaliera. 

Cod Presidio della Rete Provincia Schede PT 

1 Fondazione IRCCS Istituto Nazionale dei Tumori MI 6 3 
2 Fondazione IRCCS Istituto Neurologico Carlo Besta MI 937 194 
3 Fondazione IRCCS Policlinico San Matteo PV 1293 163 
4 Fondazione IRCCS Ca’ Granda Ospedale Maggiore Policlinico MI 4488 456 
5 AO Ospedale di Circolo e Fondazione Macchi di Varese VA 113 69 
6 AO Sant’Antonio Abate di Gallarate VA 93 104 
7 AO Ospedale di Circolo di Busto Arsizio VA 104 34 
8 AO Spedali Civili di Brescia BS 1079 305 
9 AO Istituti Ospitalieri di Cremona CR 50 23 
10 AO Ospedale Maggiore di Crema CR 178 6 
11 AO Sant’Anna di Como CO 35 20 
12 AO Ospedale di Lecco LC 309 100 
13 AO Ospedali Riuniti di Bergamo BG 326 167 
14 AO Carlo Poma di Mantova MN 68 18 
15 AO - Polo Universitario Luigi Sacco MI 517 154 
16 AO Ospedale Niguarda Ca’ Granda MI 625 206 
17 AO Istituti Clinici di Perfezionamento (presidi ospedalieri Buzzi e C.T.O.) MI 105 9 
18 AO San Paolo – Polo Universitario MI 1312 391 
19 AO Istituto Ortopedico Gaetano Pini MI 36 31 
20 AO Ospedale San Carlo Borromeo MI 152 119 
21 AO Ospedale Civile di Legnano MI 145 15 
22 AO Guido Salvini di Garbagnate Milanese MI 9 0 
23 AO San Gerardo di Monza MB 928 684 
24 IRCCS Istituto Clinico Humanitas di Rozzano MI 63 75 
25 IRCCS Fondazione Salvatore Maugeri (Istituto Scientifico di via Boezio) PV 111 37 
26 IRCCS Eugenio Medea - Associazione La Nostra Famiglia di Bosisio Parini LC 55 21 
27 IRCCS Fondazione Istituto Neurologico Nazionale Casimiro Mondino PV 11 1 
28 Ospedale San Giuseppe MI 0 0 
29 IRCCS San Raffaele MI 382 141 
30 IRCCS Istituto Auxologico Italiano MI 24 4 
31 Centro Clinico Nemo - Fondazione Serena ONLUS MI 134 149 

 Totale schede e piani terapeutici  13688 3699 

- 12 -



 

 
Figura 2. Schede di diagnosi e piani terapeutici, archiviati e validati, per ciascun Presidio (per la descrizione del Presidio 

vedi la tabella 3). 
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        Tabella 4. Numero di schede di diagnosi archiviate e validate, per ciascun Presidio, per ciascuna 
        delle condizioni rare sorvegliate dalla Rete. Legenda a pagina 33 (1/20)
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Tabella 5. Numero di malattie rare e/o gruppi di malattie rare (codici di esenzione) attribuiti al Presidio 5 e numero (N) e 

percentuale (%) degli stessi per cui è stato censito almeno un caso. Cod = codice del Presidio; IRCCS = Istituto di Ricovero 

e Cura a Carattere Scientifico; AO = Azienda Ospedaliera. 

Cod Presidio della Rete Codici 
attribuiti 

Codici 
censiti 

(N) 

Codici 
censiti 

(%) 

1 Fondazione IRCCS Istituto Nazionale dei Tumori 7 3 43 

2 Fondazione IRCCS Istituto Neurologico Carlo Besta 92 39 42 

3 Fondazione IRCCS Policlinico San Matteo 110 42 38 

4 Fondazione IRCCS Ca’ Granda Ospedale Maggiore Policlinico 264 147 56 

5 AO Ospedale di Circolo e Fondazione Macchi di Varese 38 15 39 

6 AO Sant’Antonio Abate di Gallarate 4 3 75 

7 AO Ospedale di Circolo di Busto Arsizio 15 6 40 

8 AO Spedali Civili di Brescia 195 83 43 

9 AO Istituti Ospitalieri di Cremona 13 6 46 

10 AO Ospedale Maggiore di Crema 2 2 100 

11 AO Sant’Anna di Como 16 9 56 

12 AO Ospedale di Lecco 68 43 63 

13 AO Ospedali Riuniti di Bergamo 86 29 34 

14 AO Carlo Poma di Mantova 10 6 60 

15 AO - Polo Universitario Luigi Sacco 101 32 32 

16 AO Ospedale Niguarda Ca’ Granda 108 59 55 

17 AO Istituti Clinici di Perfezionamento (presidi ospedalieri Buzzi e C.T.O.) 42 13 31 

18 AO San Paolo – Polo Universitario 109 26 24 

19 AO Istituto Ortopedico Gaetano Pini 17 9 53 

20 AO Ospedale San Carlo Borromeo 23 13 57 

21 AO Ospedale Civile di Legnano 40 24 60 

22 AO Guido Salvini di Garbagnate Milanese 4 1 25 

23 AO San Gerardo di Monza 201 57 28 

24 IRCCS Istituto Clinico Humanitas di Rozzano 16 6 38 

25 IRCCS Fondazione Salvatore Maugeri (Istituto Scientifico di via Boezio) 1 1 100 

26 IRCCS Eugenio Medea - Associazione La Nostra Famiglia di Bosisio Parini 27 11 41 

27 IRCCS Fondazione Istituto Neurologico Nazionale Casimiro Mondino 77 7 9 

28 Ospedale San Giuseppe 9 0 0 

29 IRCCS San Raffaele 139 17 12 

30 IRCCS Istituto Auxologico Italiano 49 8 16 

31 Centro Clinico Nemo - Fondazione Serena ONLUS 8 4 50 
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Figura 3 e figura 4. In figura 3 il numero di malattie rare e/o gruppi di malattie rare (codici di esenzione) per cui ciascun 

Centro e stato designato a Presidio di riferimento 5 e il numero degli stessi per cui è stato censito almeno un caso e, i n 

figura 4, la percentuale dei codici attribuiti per cui è stato censito almeno un caso, per ciascun Presidio. M = media. Per la 

descrizione del Presidio vedi la tabella 5. 
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4. MALATI RARI E MALATTIE RARE CENSITE 

Le 13688 schede di diagnosi censiscono 13495 malati rari: per 187 pazienti sono state 

infatti inserite nel RLoMR due schede di diagnosi, mentre per 3 pazienti ne sono state 

inserite tre. La popolazione di riferimento del RLoMR è costituita da tutti i pazienti, affetti 

da una delle condizioni rare sorvegliate, assistiti dai Presidi della Rete; il RLoMR censisce, 

pertanto, sia pazienti residenti in Lombardia che extra-regionali. I malati rari non residenti 

in Lombardia rappresentano il 14,9% dei pazienti e provengono da tutte le regioni italiane 

e dall’estero, in particolare dal Piemonte, Emilia Romagna, Veneto, Sicilia, Puglia e 

Toscana (tabella 6 e figura 5). La tabella 7 e figure 6 e 7 descrivono il numero di malati rari 

assistiti e censiti da ciascun Presidio, distinguendo i pazienti residenti in Lombardia dai non 

residenti. Analizzando la tabella 7 si può osservare come la somma dei pazienti in carico a 

ciascun Presidio sia superiore al numero di malati rari censiti nel RLoMR; ciò dipende dalla 

possibilità che un paziente sia stato assistito e censito in più Presidi (mobilità intra-

regionale). I dati del RLoMR mostrano che tale fenomeno si è verificato per 147 malati rari, 

di cui 146 sono stati censiti da specialisti afferenti a due diversi Presidi della Rete, mentre 1 

è stato censito in tre diversi Presidi. La distribuzione dei malati rari per età al momento del 

censimento e per sesso è riportata in tabella 8 e in figura 8. L’istogramma mostra una 

forma a base allargata con un andamento bimodale. Il rapporto maschi/femmine è di 

1:1,04. La tabella 9 e la figura 9 descrivono la distribuzione dei pazienti iscritti al Sistema 

Sanitario Regionale della Lombardia in base all’ASL di appartenenza al momento del 

censimento. L’ASL della provincia di Milano 3 ha cessato la sua attività il 31 dicembre 

2008; dal 1 gennaio 2009 è stata infatti avviata l’ASL della provincia di Monza e Brianza 

che ne ha acquisito la maggior parte degli assistiti. Una quota minore degli assistiti dell’ex-

ASL Milano 3 è invece transitata alle altre ASL dell’area milanese (ASL Milano, Milano 1 e 

Milano 2). Il numero complessivo dei malati rari iscritti al Sistema Sanitario lombardo è 

lievemente inferiore al numero dei malati rari che risultano residenti in Lombardia, in 

quanto alcuni di questi sono iscritti ai Sistemi Sanitari di altre regioni. 

I casi di malattia rara censiti sono 13556 (57 pazienti hanno ricevuto la diagnosi di due 

condizioni rare e 2 pazienti hanno ricevuto la diagnosi di tre condizioni rare) e riguardano 

379 diverse condizioni rare, il 65,3% di quelle sorvegliate dal RLoMR (tabella 10 e figura 10). 

Nel 21% dei casi è stato redatto almeno un piano terapeutico (si ricorda che il piano 

terapeutico è dedicato alla prescrizione di farmaci) (tabella 11 e figura 11). I principali 

dati raccolti nel RLoMR per ciascuna delle condizioni rare censite al 30 giugno 2011 sono 
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riassunti in tabella 12 (condizioni rare elencate secondo il codice di esenzione), in tabella 

13 (condizioni rare elencate in ordine alfabetico) e in tabella 14 (condizioni rare elencate 

per numero decrescente di casi censiti). La tabella 14 evidenzia come 36 condizioni 

raccolgono oltre 100 casi ciascuna rappresentando complessivamente il 67,3% dei casi di 

malattia rara censiti, 118 ne raccolgono tra i 99 ed i 10 (27,6% dei casi) e 225 ne 

raccolgono meno di 10 (5,1% dei casi). 
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Tabella 6 e Figura 5. Distribuzione dei malati rari censiti nel RLoMR in base alla residenza. Cod = codice utilizzato in figura 5. 

Cod Residenza Popolazione 
Residente 8 

Numero di pazienti 
censiti 

% dei censiti NON 
residenti in Lombardia 

PIE Piemonte 4 446 230 422 20,9 

EMR Emilia Romagna 4 395 569 254 12,6 

VEN Veneto 4 912 438 184 9,1 

SIC Sicilia 5 042 992 179 8,9 

PUG Puglia 4 084 035 171 8,5 

TOS Toscana 3 730 130 122 6,1 

LIG Liguria 1 615 986 106 5,3 

LAZ Lazio 5 681 868 96 4,8 

CAM Campania 5 824 662 79 3,9 

CAL Calabria 2 009 330 73 3,6 

MAR Marche 1 559 542 71 3,5 

TAA Trentino Alto Adige 1 028 260 63 3,1 

ABR Abruzzo 1 338 898 44 2,2 

SAR Sardegna 1 672 404 43 2,1 

FVG Friuli Venezia Giulia 1 234 079 42 2,1 

BAS Basilicata 588 879 22 1,1 

UMB Umbria 900 790 22 1,1 

MOL Molise 320 229 8 0,4 

VDA Valle d'Aosta 127 866 7 0,3 

EST Stato estero - 7 0,3 

 Totale extra-regionali 50 514 187 2 015 100,0 

 Lombardia 9 826 141 11 480  

 Totale generale 60 340 328 13 495  
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Tabella 7. La tabella descrive, per ciascun Presidio, il numero (N) dei malati rari assist iti e censiti residenti in Lombardia 

(LOM), il numero dei pazienti extra-regionali (E.R.) e la percentuale (%) della casistica rappresentata da questi ultimi. Cod 

= codice del Presidio; IRCCS = Istituto di Ricovero e Cura a Carattere Scientifico; AO = Azienda Ospedaliera. 

Cod Presidio della Rete LOM (N) E.R. (N) E.R. (%) 

1 Fondazione IRCCS Istituto Nazionale dei Tumori 3 3 50 

2 Fondazione IRCCS Istituto Neurologico Carlo Besta 563 369 40 

3 Fondazione IRCCS Policlinico San Matteo 731 561 43 

4 Fondazione IRCCS Ca’ Granda Ospedale Maggiore Policlinico 4104 367 8 

5 AO Ospedale di Circolo e Fondazione Macchi di Varese 105 8 7 

6 AO Sant’Antonio Abate di Gallarate 91 2 2 

7 AO Ospedale di Circolo di Busto Arsizio 100 4 4 

8 AO Spedali Civili di Brescia 978 95 9 

9 AO Istituti Ospitalieri di Cremona 49 1 2 

10 AO Ospedale Maggiore di Crema 108 70 39 

11 AO Sant’Anna di Como 35 0 0 

12 AO Ospedale di Lecco 305 3 1 

13 AO Ospedali Riuniti di Bergamo 326 0 0 

14 AO Carlo Poma di Mantova 66 1 1 

15 AO - Polo Universitario Luigi Sacco 451 66 13 

16 AO Ospedale Niguarda Ca’ Granda 546 74 12 

17 AO Istituti Clinici di Perfezionamento (presidi ospedalieri Buzzi e C.T.O.) 101 2 2 

18 AO San Paolo – Polo Universitario 1095 214 16 

19 AO Istituto Ortopedico Gaetano Pini 36 0 0 

20 AO Ospedale San Carlo Borromeo 146 6 4 

21 AO Ospedale Civile di Legnano 139 5 3 

22 AO Guido Salvini di Garbagnate Milanese 4 5 56 

23 AO San Gerardo di Monza 835 93 10 

24 IRCCS Istituto Clinico Humanitas di Rozzano 53 9 15 

25 IRCCS Fondazione Salvatore Maugeri (Istituto Scientifico di via Boezio) 90 21 19 

26 IRCCS Eugenio Medea - Associazione La Nostra Famiglia di Bosisio Parini 50 5 9 

27 IRCCS Fondazione Istituto Neurologico Nazionale Casimiro Mondino 10 1 9 

28 Ospedale San Giuseppe 0 0 0 

29 IRCCS San Raffaele 365 15 4 

30 IRCCS Istituto Auxologico Italiano 18 6 25 

31 Centro Clinico Nemo - Fondazione Serena ONLUS 122 12 9 

 Totale malati rari 11625 2018  
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Figura 6 e figura 7. In figura 6 i l numero dei malati rari assistiti e censiti da ciascun Presidio, con i residenti in Lombardia 

distinti dai NON residenti e, in figura 7, la percentuale della casistica di ciascun Presidio rappresentata dai NON residenti. 

Per la descrizione del Presidio vedi la tabella 7. 
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Tabella 8 e Figura 8. Distribuzione dei malati rari censiti nel RLoMR per età al momento del censimento e per sesso. 

Fascia di età Maschi (N) Femmine (N) Maschi 
(% del totale) 

Femmine 
(% del totale) 

0 – 4 323 311 2,4 2,3 
5 – 9 603 497 4,5 3,7 

10 – 14 549 666 4,1 4,9 
15 – 19 468 410 3,5 3,0 
20 – 24 370 356 2,7 2,6 
25 – 29 313 322 2,3 2,4 
30 – 34 386 381 2,9 2,8 
35 –  39 488 504 3,6 3,7 
40 – 44 470 549 3,5 4,1 
45 – 49 476 495 3,5 3,7 
50 – 54 368 428 2,7 3,2 
55 – 59 334 397 2,5 2,9 
60 – 64 360 376 2,7 2,8 
65 – 69 332 339 2,5 2,5 
70 – 74 329 313 2,4 2,3 
75 – 79 233 276 1,7 2,0 
80 –  84 134 168 1,0 1,2 
85 – 89 60 66 0,4 0,5 
90 – 94 13 25 0,1 0,2 
95 e > 3 4 0,0 0,0 
Totale 6612 6883 49,0 51,0 
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Tabella 9 e Figura 9. Distribuzione dei malati rari iscritti al Sistema Sanitario della Lombardia, per ASL di appartenenza al 

momento del censimento. Cod = codice assegnato all’ASL (utilizzato anche in figura 8); § = fino al 31 dicembre 2008;  §§ 

= dal 1 gennaio 2009. 

Cod Azienda Sanitaria Locale Numero di pazienti censiti 

VA ASL Varese 916 

CO ASL Como 660 

LC ASL Lecco 486 

SO ASL Sondrio 139 

BG ASL Bergamo 861 

vC/S ASL Vallecamonica e Sebino 74 

BS ASL Brescia 1129 

MI ASL Milano 2429 

MI-1 ASL Milano 1 1414 

MI-2 ASL Milano 2 881 

MI-3 ASL Milano 3 § 181 

MB ASL Monza e Brianza §§ 1036 

PV ASL Pavia 515 

LO ASL Lodi 229 

CR ASL Cremona 308 

MN ASL Mantova 197 

 Totale 11455 
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Tabella 10 e Figura 10. Numero di condizioni rare sorvegliate dal RLoMR (dettaglio alla malattia rara afferente) e numero 

delle stesse per cui è stato censito almeno un caso, per categoria di appartenenza. CAT = prime due lettere del codice 

esenzione, identificative della categoria. 

CAT Categoria di appartenenza della malattia rara Codice 
ICD9-CM 

Condizioni 
sorvegliate 

Condizioni 
censite 

RA Malattie infettive e parassitarie 1 – 139 2 2 

RB Tumori 140 – 239 8 6 

RC Malattie delle ghiandole endocrine, della nutrizione, del metabolismo
e disturbi immunitari 240 – 279 154 109 

RD Malattie del sangue e degli organi ematopoietici 280 – 289 35 33 

RF Malattie del sistema nervoso e degli organi di senso 320 – 389 107 80 

RG Malattie del sistema circolatorio 390 – 459 12 12 

RI Malattie dell’apparato digerente 520 – 579 7 5 

RJ Malattie dell’apparato genito-urinario 580 – 629 3 3 

RL Malattie della pelle e del tessuto sottocutaneo 680 – 709 6 5 

RM Malattie del sistema osteomuscolare e del tessuto connettivo 710 – 739 7 7 

RN Malformazioni congenite 740 – 759 231 114 

RP Alcune condizioni morbose di origine perinatale 760 – 779 7 3 

RQ Sintomi, segni e stati morbosi mal definiti 780 – 799 1 0 

 Totale condizioni sorvegliate e censite  580 379 

 

N

2
8

154

35

107

12
7 3 6 7

231

7
12 6

33

80

12
5 3 5 7

114

3 0

109

RA RB RC RD RF RG RI RJ RL RM RN RP RQ
Categoria malattia rara

Malattie rare sorvegliate

Malattie rare censite

 

 

- 44 -



 

 
Tabella 11 e Figura 11. Casi di malattia rara (MR) censiti nel RLoMR e numero degli stessi per cui è st ato predisposto 

almeno un pia no terapeutico (PT), per categoria di appart enenza. CAT = prime due l ettere del codice esenzione, 

identificative della categoria. 

CAT Categoria di appartenenza della malattia rara Codice 
ICD9-CM Casi di MR Casi con 

≥ 1 PT 
RA Malattie infettive e parassitarie 1 – 139 17 7 

RB Tumori 140 – 239 445 4 

RC Malattie delle ghiandole endocrine, della nutrizione, del metabolismo
e disturbi immunitari 240 – 279 3277 1096 

RD Malattie del sangue e degli organi ematopoietici 280 – 289 3260 173 

RF Malattie del sistema nervoso e degli organi di senso 320 – 389 2229 613 

RG Malattie del sistema circolatorio 390 – 459 1047 221 

RI Malattie dell’apparato digerente 520 – 579 110 49 

RJ Malattie dell’apparato genito-urinario 580 – 629 74 10 

RL Malattie della pelle e del tessuto sottocutaneo 680 – 709 324 147 

RM Malattie del sistema osteomuscolare e del tessuto connettivo 710 – 739 789 316 

RN Malformazioni congenite 740 – 759 1973 178 

RP Alcune condizioni morbose di origine perinatale 760 – 779 11 2 

RQ Sintomi, segni e stati morbosi mal definiti 780 – 799 0 0 

 Totale condizioni sorvegliate e censite  13556 2816 
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