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PREFAZIONE

PREFAZIONE

Terkel Andersen - Presidente EURORDIS - Rare Diseases Europe

Health systems on the brink of collapse. Desperate people waiting in ambulances to get access to lifesaving
support. People waiting in wane to get help with a close relative lying dead at home. The last year has brought
images and excruciating personal experiences not seen for decades in post war Europe.

The rare disease community has felt the impact of the pandemic as much and probably even more than
most: People living with a rare disease, already cumulating vulnerabilities in society, were isolated during the
Covid-19 pandemic. For many the risc of contracting the virus and developing severe disease meant extreme
caution and anxiety. Parents and siblings have been terrified at the possibility of being the ones who would
bring the contagion back home to a child with e.g. a severe immunodeficiency, cystic fibrosis or muscular
dystrophy. 84% of those surveyed in a Eurordis Rare Barometer Study experienced significant disruptions to
their care during the first wave of the Covid-19 crisis. Further delays in diagnosis, postponement of interven-
tions and controls, therapies and rehabilitation put on hold.

The pandemic has been a wakeup call: Health has come up on the EU agenda. We are nearing consensus
that health and well being are fundamental values and rights for EU citizens and that our health infrastructu-
res should not again see underfunding and negligence, that intensified EU collaboration is essential to create
capacity and resilience to respond to major health threats.

There are 30 million persons living with a rare disease in Europe, 20 million in the EU alone experiencing si-

gnificant unmet needs related to their health and well-being, facing great inequalities and lacking treatment

options. Due to the rarity of patients, experts, data and resources, the EU added value to address these

needs is exceptionally high. The European Union has fostered tremendous progress. However, today EU is I |
lacking an updated cohesive strategy’ to improve the lives of people living with rare diseases.

On June 1, EURORDIS-Rare Diseases Europe, alongside its 962 member organisations and its National Rare
Diseases Alliances, UNIAMO included launched the campaign #30millionreasons for Europe’s Action Plan on
Rare Diseases.

The aim is to seek the adoption of a European action plan on rare diseases. An action plan is needed to bring
together existing efforts, across different legislations and EU programmes or funds, under a coherent fra-
mework to spearhead change. Rare diseases are a very dynamic area of health innovation; an ambitious EU
plan if adopted will support a fertile eco-system to ensure that Europe reinforces its status as a world leader
in health innovation, precision medicine, genomic health, digital health innovation.

An ambitious and cohesive EU strategy is needed to capitalize on the progress made in science and tech-
nology over the last decade. The Rare 2030 Foresight Study, initiated by the European Parliament, funded
by the European Commission, engaging 250 experts has documented the vast potential for positive change.
Few years from now persons with rare diseases should stand a much better chance to have early diagnosis

e.g. via new born screening. The outlook for new advanced and possibly curative therapies is exciting.

Past and ongoing EU collaborative projects have shown how much we can learn from each other and enhan-
ce mutual development and shared structures in the area of rare diseases. With increased engagement by
the WHO we will go beyond as we will with a future UN resolution on rare diseases. The support of UNIAMO
and the Italian government as of Italian academia, clinicians, institutions, enterprise and foundations is highly
appreciated and will bring great results to report in future editions of Monitorare.

T Commission Communication on ‘Rare Diseases: Europe’s Challenges’ (2008) and the Council Recommendation of 8 June 2009 on
“An action in the field of rare diseases”


https://download2.eurordis.org/rbv/covid19survey/covid_infographics_final.pdf
https://www.rare2030.eu/
https://download2.eurordis.org/rbv/covid19survey/covid_infographics_final.pdf
https://www.rare2030.eu/
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INTRODUZIONE

Annalisa Scopinaro - Presidente UNIAMO F.I.M.R.

Settima edizione di MonitoRare: la pandemia da Sars-Covid-2 ha continuato a sconvolgere le nostre vite,
stiamo faticosamente ritornando a una dimensione ordinaria, sperando che alcune delle buone prassi che
sono state sviluppate in questo periodo possano rimanere patrimonio comune e che, allo stesso tempo, si
riprendano visite, controlli, con uno sprint in pit. L’introduzione scritta lo scorso anno € ancora, drammatica-
mente, attuale. Ma dobbiamo riscontrare che alcuni passi avanti sono stati fatti.

Auspicavamo la creazione di “una cabina di regia nazionale”: se il Testo Unico sulle Malattie Rare, approvato
alla Camera, fosse celermente approvato anche al Senato questo potrebbe presto diventare realta.

Avevamo posto I'attenzione sulla necessita di “potenziare telemedicina e teleassistenza”: in Conferenza Sta-
to-Regioni, il 17 dicembre 2020, é stato approvato il Documento e I'allegato tecnico con il quale vengono
definite le indicazioni da adottare a livello nazionale per I'erogazione di alcune prestazioni da fornire in tele-
medicina, ossia la televisita, il teleconsulto e la telerefertazione. Queste prestazioni, quindi, sono entrate a far
parte integrante del Servizio Sanitario Nazionale. Nell’Accordo Stato-Regioni e Province Autonome ci sono
espressamente scritte due cose importanti: la prima € che il Documento deve essere periodicamente revi-
sionato, la seconda € che a questo Documento ne sequiranno almeno altri quattro simili, dedicati ad ulteriori
prestazioni della telemedicina (la teleriabilitazione, il telemonitoraggio, la teleassistenza e la telecertificazione).

Avevamo descritto un modello di percorso assistenziale che completasse le cure prestate in ospedale con
una forte rete territoriale’. Nella riprogrammazione del Sistema Sanitario Nazionale, finanziata anche dal Re-
covery Plan, sono previste oltre 9000 Case della Comunita, che raggrupperanno competenze trasversali per
una miglior assistenza capillare.

La nota dolente rimane I'attenzione alla parte sociale: “Sulla razionalizzazione e potenziamento dei supporti
sociali purtroppo non riscontriamo la stessa compattezza e soprattutto non vediamo molti scudi levati”. Su
questo aspetto, fondamentale per sostenere la vita delle famiglie nella loro quotidianita, confermiamo di non
poter osservare progressi , neanche nel PNRR.

Il Rapporto, come ogni organismo “vivente”, non & mai uguale a se stesso,; quest’anno l'indice ¢ stato rivisto,
sia per meglio rispondere ai fabbisogni informativi rilevati, che per aggiungere ed approfondire alcune parti
che giocano un ruolo fondamentale nella vita delle persone con malattia rara e che in questi mesi, fortunata-
mente, hanno raggiunto gli onori della cronaca, diventando temi di attualita

Una edizione rinnovata, quindi, anche con I'utilizzo ancora piti accentuato delle possibilita informatiche e
grafiche, gia sperimentate lo scorso anno e perfezionate in questa edizione.

Dal punto di vista dei contenuti, va rilevato che la pandemia ha lasciato un suo segno, riducendo talvolta
le possibilita di raccolta dati o ritardando la pubblicazione di rapporti usualmente definiti nella prima meta
dell’anno. Il nostro sistema ancora patisce questo terribile anno di sospensione, ci auspichiamo che nel pros-
simo Rapporto queste difficolta saranno superate.

Ringraziamo tutti coloro che si sono spesi per fornirci i dati che animano questo Rapporto e lo rendono una
fonte di informazione unica nel suo genere, grazie alle rielaborazioni aggregate e alla completezza del quadro
che viene delineato.

" “le cure, per quanto possibile, devono essere domiciliari in modo da alleggerire gli ospedali; si deve tornare ad un maggior coordi-
namento con la medicina territoriale, potenziandola e dando un ruolo anche alla figura degli infermieri (che si chiamino di comunita o
altro)” VI Rapporto MonitoRare (2020).
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Ci auspichiamo che dalla sua lettura possano essere tratti spunti che aiutino le Istituzioni e gli organi politici a
prendere decisioni di supporto al sistema, coerenti con il quadro che emerge e che e “validato” dai pazienti,
promotori del Rapporto MonitoRare e beneficiari finali degli sforzi di tutti.,

UNIAMO Federazione ltaliana Malattie Rare, con le Associazioni e tutta la comunita delle persone con ma-
lattia rara, quasi 2 milioni in Italia, e pronta ad affiancare, come sempre, questo percorso, pungolando dove
necessario e facilitando la comunicazione a tutti i livelli.
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EXECUTIVE SUMMARY

Quasi tutto I'anno 2020 e, oramai anche buona parte dell'lanno 2021, sono stati caratterizzati dalla grave
emergenza epidemiologica da Covid-19 che, specie nei momenti di picco nelle diverse ondate, ma non solo,
ha fortemente condizionato la vita quotidiana di tutta la popolazione e I'operativita del sistema sanitario chia-
ramente orientato al dare risposte tempestive alla pandemia.

Anche il settore delle malattie rare ha quindi fisiologicamente risentito di alcuni rallentamenti, ma non sono
mancati, anche in questo complesso periodo, alcuni passi in avanti: sul versante legislativo, infatti, e prose-
guita la discussione del disegno di legge sulle malattie rare dal titolo “Norme per il sostegno della ricerca e
della produzione dei farmaci orfani e della cura delle malattie rare. C. 164 Paolo Russo, C. 1317 Bologna, C.
1666 De Filippo, C. 1907 Bellucci e C. 2272 Panizzut.”. Il testo unico sulle malattie rare é stato appro-
vato dalla Camera dei Deputati all’'unanimita il 26 maggio 2021 e ora passa all’esame del Senato
della Repubblica in seconda lettura. La norma e finalizzata alla tutela del diritto alla salute delle persone
con malattie rare mediante misure dirette a garantire:

¥ I'uniformita della erogazione sul territorio nazionale delle prestazioni e dei medicinali, inclusi quelli orfani;
B il coordinamento, I'aggiornamento periodico dei livelli di assistenza e dell’elenco delle malattie rare;

B il coordinamento, il riordino ed il potenziamento della rete nazionale per le malattie rare istituita con il regola-
mento di cui al decreto del Ministro della sanita 18 maggio 2001, n. 279 comprensiva dei centri che fanno
parte delle Reti di riferimento europee (ERN), per la prevenzione, la sorveglianza, la diagnosi e la terapia
delle malattie rare;

\V, I B i/ sostegno alla ricerca.

Inoltre nel PNRR (Piano Nazionale di Ripresa e Resilienza), che sara finalizzato nel mese di luglio, sono previsti
investimenti specificatamente dedicati al finanziamento di programmi di ricerca o progetti per le malattie rare
e I tumori rari, due finanziamenti da 50 milioni di euro attribuiti con bandi da assegnare entro la fine del 2023
e del 2025.

La pandemia da Covid-19 ha rappresentato anche una sorta di acceleratore di alcuni processi come evi-
denziato nella precedente edizione di MonitoRare: alcuni interventi, molto meno diffusi prima dell’emergenza
epidemiologica da Covid-19, sono stati introdotti ex novo da molte Regioni/PFPAA. Ci riferiamo, in particolare,
alle prestazioni di controllo e follow up in modalita di telemedicina (televisita, teleconsulto, telesorve-
glianza); al riguardo si ricorda I'intervenuta approvazione del’Accordo n. 215 Conferenza Stato-Regioni
del 17 dicembre 2020 sul documento recante “Indicazioni nazionali per I’erogazione di prestazioni
in telemedicina”.

La progressiva implementazione dei sistemi regionali di screening neonatale esteso (SNE) delle ma-
lattie metaboliche ereditarie come disciplinato dalla Legge n. 167/2016 e ss.mm.ii. e dal Decreto del Ministero
della Salute del 13 ottobre 2016 “Disposizioni per I'avvio dello screening neonatale per la diagnosi precoce di
malattie metaboliche ereditarie” e stato uno dei fronti di principale impegno delle Regioni/PPAA che ha trovato
nel Centro di coordinamento sugli screening neonatali un efficace luogo e strumento di crescita del sistema
che ha reso possibile il fatto che a fine 2020 il programma SNE regionale sia in via di finalizzazione
anche nell’ultima Regione che non lo aveva ancora attivato. [ 'emergenza epidemiologica da Covid-19
ha chiaramente rallentato le attivita di revisione del panel delle malattie oggetto di screening neonatale esteso
previsto dalla Legge n.167/2016 e sul quale era intervenuto, introducendo il termine temporale del 30 giugno
2020, il Decreto Legge Milleproroghe del 30 dicembre 2019. A tal riguardo, con il Decreto del Viceministro
della Salute del 17 settembre 2020 e stato istituito presso il Ministero della Salute - Direzione Generale della
Prevenzione sanitaria il Gruppo di lavoro Screening Neonatale Esteso (SNE) che prevede anche il coinvolgi-
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mento di UNIAMO in rappresentanza delle persone con malattie rare. | primi esiti dell’attivita del Gruppo di
lavoro SNE sono attesi a breve.

Il pbrogramma nazionale di SNE rappresenta un fiore all’occhiello della rete italiana malattie rare nel pano-
rama dell’'Unione Europea. Altri punti di forza della rete nazionale malattie rare nel confronto internazionale
sono rappresentati dal modello organizzativo delle reti regionali delle malattie rare, in accordo con la policy
nazionale, e all’eccellenza di diversi centri di competenza confermata anche dai dati sulla partecipazione agli
European Reference Networks e dal fatto che ben tre coordinatori di altrettante ERN sono italiani (RE-
CONNET, BOND e METABERN), dall’accessibilita del farmaco anche attraverso i diversi percorsi definiti nel
tempo; dal sistema di sorveglianza e monitoraggio implementato su base regionale/interregionale e nazionale
e dall’esistenza di piti help-line istituzionali di riferimento per le malattie rare.

Per gli aspetti pit puntuali sono anche quest’anno numerosi gli spunti di riflessione che emergono dalla let-
tura del rapporto “MonitoRare” e che ben si prestano a successivi approfondimenti. In queste prime pagine
ci cimentiamo con I'arduo compito di provare a fare efficacemente sintesi della fotografia di questa settima
edizione del rapporto con I'unico intento di offrire alla riflessione alcuni elementi che, pia di altri, assumono un
ruolo strategico per il futuro dell’assistenza alle persone con malattia rara (PcMR) e alle loro famiglie a livello
internazionale, nazionale e locale.

Alcuni esempi dei punti di forza del sistema delle malattie rare in ltalia che la settima edizione di MonitoRare
conferma sono:

» I’accessibilita del farmaco

¢ jl| numero di farmaci orfani complessivamente disponibili in Italia a fine 2020 é pari a 75 (erano
71 a fine 2019);

¢ nel 2019 sono state erogate 9,7 milioni di dosi di farmaci orfani, vale a dire appena lo 0,04% del I \%
consumo farmaceutico totale?;

* |a spesa per i farmaci orfani nel 2019 é stata pari a 1.547 milioni di € con un’incidenza del 6,6%
sul totale della spesa farmaceutica;

¢ il numero di farmaci per le malattie rare compresi nell’elenco della Legge n. 648/1996 é cresciu-
to dai 27 del 2012 ai 35 del 2020 (erano appena 13 nel 2012);

¢ jl numero di persone con malattia rara che hanno usufruito del fondo AIFA (di cui alla Legge
326/2003, Art. 48) aumenta in maniera esponenziale passando dalle 20 persone del 2016 alle 1.361
del 2020 (il numero di beneficiari sale a 2.298 includendo anche i tumori rari) con un tasso di approvazio-
ne delle richieste che sale dal 26,7% del 2016 all’'82,9% del 2020;

» 'accesso alle informazioni

¢ 16 Regioni/PPAA hanno un sistema istituzionale di informazione specificatamente dedicato alle
malattie rare: oltre 13.000 le PcMR con le quali sono entrate in contatto nel 2020 (+ 2.000 rispetto al
2019), alle quali si devono aggiungere le oltre 2.600 PcMR entrate in contatto con il Telefono Verde Malat-
tie Rare del Centro Nazionale Malattie Rare dell’lstituto Superiore di Sanita (CNMR-ISS). Dal 2020 anche
il Servizio di Ascolto, Informazione e Orientamento sulle malattie rare di UNIAMO é entrato nell’ European
Network of Rare Diseases Help-lines di cui fanno parte a livello europeo 25 servizi di help-line, andandosi
ad aggiungere al Telefono Verde Malattie Rare del CNMR-ISS, al Coordinamento delle malattie rare della

"'| dati 2020 non sono ancora disponibili.

2 In ragione della modifica introdotta dalla Legge di Bilancio 2019 (Legge 31 dicembre 2018, n. 145) — che riduce la lista AIFA dei farmaci
orfani ai soli prodotti autorizzati dal’lEMA, di classe A e H che non abbiano ancora esaurito il beneficio dell’esclusivita di mercato - i dati
relativi ai consumi e alla spesa per i farmaci orfani non sono confrontabili con quelli degli anni precedenti.



UNIAMO

Regione Veneto e alle altre due help line entrate nel network nel 2018 ovvero il Centro di Ascolto Malattie
Rare della Regione Toscana e il Forum Associazioni Malattie Rare del Piemonte e della Valle d’Aosta;

e Ad inizio 2020 é stato lanciato il nuovo portale inter-istituzionale - www.malattierare.gov.it - frutto di
un grande lavoro di collaborazione tra Ministero della Salute e Istituto Superiore di sanita e realizzato col so-
stegno economico del Ministero dell’Economia e delle Finanze e il supporto tecnico dell’lstituto Poligrafico
e Zecca dello Stato che nella recente emergenza da Covid-19 € gia risultato essere uno dei siti pit utilizzati
per la ricerca delle informazioni dalle persone con malattia rara;

» la formazione

e g fronte della diminuzione complessiva del numero di percorsi formativi dedicati alle malattie rare - il
numero di corsi ECM dedicati alle malattie rare si riduce dai 63 del 2019 ai 45 del 2020° (attestandosi
comunque ad un livello superiore ai 42 del 2016) - si registra positivamente un significativo aumento
di eventi formativi ECM realizzati in modalita a distanza (in totale 30 rispetto ai 6 del 2019)
che ha parzialmente compensato I'impossibilita di realizzare attivita formative in presenza a causa della
pandemia da Covid-19;

» screening neonatale e laboratori clinici

e a fine 2020 il programma screening neonatale esteso é in via di finalizzazione anche nell’ultima
Regione che non lo aveva ancora attivato. Si registra anche una crescente omogeneizzazione del
numero di patologie inserite nei pannelli di screening a livello regionale;

e | DPCM 12 gennaio 2017 "Definizione e aggiornamento dei livelli essenziali di assistenza” all’art. 38
garantisce a tutti i neonati le prestazioni necessarie alla diagnosi precoce della sordita congenita e della
cataratta congenita. A fine 2020 lo screening audiologico neonatale é attivo in tutto il territorio
nazionale con la sola eccezione di una Regione dove risulta in via di attuazione (la percentuale di
copertura dei punti nascita passa dal 29,9% del 2003 al 95,3% del 2017). Analogamente lo screening
oftalmologico neonatale é attivo in tutto il Paese con la sola eccezione di una Regione dove
non é ancora attivo e di altre due Regioni dove é in via di attuazione (la percentuale di copertura
dei punti nascita era pari al 74,3% nel 2017);

VII

e costante crescita nell’ultimo quinquennio del numero di malattie rare testate nei laboratori
clinici italiani considerati nel database di Orphanet che, a fronte della sostanziale stabilita del numero
di laboratori, aumentano di quasi 1.000 unita: da 1.497 nel 2016 a 2.593 nel 2020;

¥ la qualita e la copertura dei sistemi di sorveglianza

e aumenta la copertura dei registri regionali delle malattie rare (RRMR): |a prevalenza stimata
sulla popolazione delle persone inserite nei RRMR al 31.12.2020 sale a 0,67% (0,80% nei minori di
18 anni) dallo 0,30% di MonitoRare 2015;

e j dati contenuti nei RRMR sono relativi a tutte le malattie rare di cui all’Allegato 7 del DPCM
12.01.2017: sulla base delle oltre 377.000 PcMR registrate nei RRMR a fine 2020 (+ 32.000 unita rispet-
to all’anno precedente) il gruppo pit presente e quello delle malattie del sistema nervoso centrale e
periferico (16,2%), a seguire il gruppo delle malformazioni congenite, cromosomopatie e sin-
dromi genetiche (14,3%), quindi le malattie del sangue e degli organi ematopoietici (13%); tutti
gli altri gruppi di patologie fanno registrare un peso percentuale sul totale minore del 10%.

e molto significative le differenze per eta: nei bambini/ragazzi oltre il 38% delle malattie rare
sono ascrivibili al gruppo delle “Malformazioni congenite, cromosomopatie e sindromi gene-

3 Ricerca per parole chiave “malattia/e rara/e” su Banca Dati Corsi ECM dell’Agenas.
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tiche”, il cui peso percentuale si riduce a meno del 9% negli adulti per i quali la classe modale risulta,
invece, essere il gruppo delle “Malattie del sistema nervoso centrale e periferico” (18%);

¢ 1 persona con malattia rara su 5 di quelle inserite nei RRMR ha meno di 18 anni;

e sulla base dei dati attualmente inseriti neif RRMR il numero di persone con malattia rara esenti nel
nostro Paese dovrebbe arrivare a superare le 600.000 unita con una prevalenza stimata dell’1,03% sulla
popolazione;

e secondo gli studi piti recenti, la prevalenza delle malattie rare sarebbe compresa tra il 3,56% e il 5,9%
della popolazione a livello mondiale: il numero complessivo di persone con malattia rara in Italia
sarebbe di conseguenza compreso fra i 2,1 e i 3,5 milioni di persone, un dato di gran lunga
superiore a quello delle sole PcMR esenti.

» Ia ricerca

e sostanzialmente stabile il peso degli studi clinici autorizzati sulle malattie rare sul totale delle
sperimentazioni cliniche: dal 24,8% del 2016 al 28,5% del 2020 (passando per il picco del 32,1%
del 2019). In lieve calo il numero degli studi clinici autorizzati (195 nel 2020 a fronte dei 216 del 2019);

* meno della meta delle sperimentazioni cliniche relative alle malattie rare (43,6%) nel 2020 sono
relative a studi di Fase I o Il (58,3% nel 2019), un segnale di potenziale criticita;

e diminuisce leggermente il peso dei principi attivi di natura biologica/bio-tecnologica che rappre-
sentano il 28,7% del totale delle sperimentazioni cliniche sulle malattie rare nel 2020 (rispetto
al 31,6% del 2019), mentre i principi attivi di natura chimica aumentano leggermente al 63,6% (rispetto
al 59,2% del 2019);

e prosegue il trend di riduzione della presenza dei gruppi di ricerca italiani nei progetti relativi alle
malattie rare inseriti nella piattaforma Orphanet: 12,8% nel 2020 (a fronte del 20,6% del 2016);

* 419 i progetti di ricerca corrente sulle malattie rare condotti dagli Istituti di Ricovero e Cura
a Carattere Scientifico (IRCCS) nel 2020 (11,5% del totale, in crescita rispetto all'anno precedente)
per un valore di quasi 14 milioni di euro (10,5% del totale, in diminuzione rispetto all’anno precedente
ma in linea con i dati 2017-2018);

¢ 11 milioni di euro (19,4% del totale) le risorse della ricerca sanitaria finalizzata investite dagli IRCCS
Su progetti per le malattie rare (in netto aumento rispetto all’anno precedente);

e aumentano il numero di centri partecipanti, il numero di persone coinvolte e il numero di diagnosi perfe-
zionate dai vari programmi implementati per le malattie senza diagnosi;

» la qualita dei centri di competenza

e sono 218 i centri di riferimento per le malattie rare identificati da Regioni/PPAA (3,7 per 1 milione
di abitanti);

e [’ltalia é al primo posto per numero di health care providers (HCPs) membri delle ERNs: 188 sui
889 total® (21,1%) e gli HCPs italiani sono presenti in tutte le ERNs eccetto una (solo Francia, Olanda e
Belgio sono presenti in tutte e 24 le ERNs). Mediamente vi sono 6 HCPs italiani per ciascuna ERN;

e per quanto attiene all’assistenza sanitaria transfrontaliera, I’ltalia si caratterizza per un livello

4Stéphanie Nguengang Wakap, Deborah M. Lambert, Annie Olry, Charlotte Rodwell, Charlotte Gueydan, Valérie Lanneau, Daniel Mur-
phy, Yann Le Cam, Ana Rath “Estimating cumulative point prevalence of rare diseases: analysis of the Orphanet database”, European
Journal of Human Genetics, 16 September 2019.

5 Il numero complessivo degli HCPs cala per effetto della Brexit.
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decisamente piu elevato di mobilita attiva (pazienti in entrata, circa 7.470 all’anno nel periodo 2015-
2019) rispetto alla mobilita passiva (pazienti in uscita, circa 180 all'anno nel periodo considerato);

e nel corso del 2020 sono stati approvati 47 Percorsi Diagnostico Terapeutico Assistenziali (PDTA) da
parte di Regioni/PA portando il numero complessivo a oltre 260 PDTA definiti a fine 2020;

» 'attiva partecipazione delle persone con malattie rare e dei loro rappresentanti associativi
e sale a 650 il numero di associazioni italiane di persone con malattia rara (1,7 ogni 100.000 abitanti);

e 17 le Regioni/PPAA che prevedono la presenza dei rappresentanti delle associazioni delle per-
sone con malattia rara negli organismi di partecipazione a livello regionale sulle malattie rare;

¢ 3 rappresentanti delle persone con malattia rara sono componenti del “Centro di coordina-
mento sugli screening neonatali” previsto dall’art. 3 della Legge n. 167 del 19 agosto 2016 “Disposi-
zioni in materia di accertamenti diagnostici neonatali obbligatori per la prevenzione e la cura delle malattie
metaboliche ereditarie”;

e un rappresentante delle persone con malattia rara é componente del centro di coordinamento
nazionale dei comitati etici territoriali previsto dalla Legge 11 gennaio 2018, n. 3 “Delega al Gover-
no in materia di sperimentazione clinica di medicinali nonché disposizioni per il riordino delle professioni
sanitarie e per la dirigenza sanitaria del Ministero della salute”;

e nel 2020 un rappresentante delle persone con malattia rara é stato individuato fra i componen-
ti del Gruppo di Lavoro SNE.

Da registrare positivamente anche il fatto che, a fine 2020, sono 15 le Regioni/PPAA che hanno inserito
il tema delle malattie rare nell’ambito degli strumenti generali di programmazione sanitaria (vigenti

Vil I o in via di approvazione nel 2020) o che hanno definito un Piano Regionale Malattie Rare.

L’altra faccia della medaglia € rappresentata dalle criticita, alcune delle quali accennate anche sopra, che
persistono, come le disomogeneita territoriali nell’accesso ai servizi sanitari, socio-sanitari e sociali
di cui sono esemplificazione:

e le disequita nella distribuzione geografica degli ospedali italiani che partecipano alle ERNs: 8 Regioni/PPAA
non hanno alcun centro partecipante alle ERN e 2/3 degli ospedali che partecipano ad almeno una ERN si
trova nelle regioni settentrionali;

e 'ancora incompleta attivazione dello screening neonatale esteso di cui alla Legge n. 167/2016 a cui si ag-
giunge, a livello nazionale, il mancato aggiornamento del pannello delle patologie da includere;

e Jla mancata definizione dei Percorsi Diagnostico Terapeutico Assistenziali delle persone con malattia rara in
alcuni territori e la diversita dei modelli adottati per la definizione;

e da segnalare anche la criticita rappresentata dall’ancora parziale copertura di alcuni dei Registri Regionali
delle Malattie Rare dell’intera popolazione delle persone con malattia rara.

Infine, ad oltre due anni di distanza dalla costituzione del gruppo di lavoro per I’elaborazione del se-
condo Piano Nazionale delle Malattie Rare - nel quale & stata prevista anche la rappresentanza della
comunita delle persone con malattia rara riconoscendo ad UNIAMO questo fondamentale ruolo di advocacy
- non si riscontrano ancora evidenze tangibili degli esiti di questo percorso, anche se il gruppo sta lavorando.
A tutt’'oggi manca una valutazione del PNMR 2013-2016, prescindendo da quanto UNIAMO ha fatto
in questi anni attraverso il rapporto Monitorare e non vi é ancora traccia della nuova programma-
zione nazionale di settore. ['opportunita rappresentata dal Piano Nazionale di Ripresa e Resilienza fungera
da monito per una tempestiva elaborazione della nuova programmazione di settore.

Y
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Fin dalla prima edizione, I'intento di “MonitoRare” — il rapporto sulla condizione della persona con malattia
rara in ltalia - e quello di offrire a tutti i portatori di interesse del settore delle malattie rare un appuntamento
annuale nel quale operare una fotografia della rete nazionale e regionale di assistenza alle persone con ma-
lattia rara contestualizzata nel pit generale quadro internazionale, con il valore aggiunto derivante dall’essere
promosso e realizzato dalla Federazione maggiormente rappresentativa a livello nazionale delle associazioni
del settore delle malattie rare.

Per raggiungere questo importante obiettivo e essenziale, da un lato, poter disporre per i vari temi affrontati,
di elementi oggettivi sui quali fondare le proprie considerazioni, dall’altro lato di avere dei termini di confronto
(temporali, territoriali o di letteratura) che permettano di formulare delle riflessioni a partire dai dati rilevati.
Senza dimenticare che tutti questi elementi sono fortemente determinati e orientati dagli interventi normativi
che negli anni hanno concorso a disciplinare gli assetti istituzionali e organizzativi del settore delle malattie
rare, che saranno brevemente richiamati nel capitolo 2 di questa sezione della Sezione A.

La Sezione B, alla quale e dedicata la parte piti ampia di questo rapporto, offre una focalizzazione piti speci-
fica sul contesto nazionale e regionale che é stato disaggregato in tre macro-aree di intervento che ripercor-
rono il percorso della persona con malattia rara, dalla diagnosi al trattamento:

® Prevenzione e diagnosi (Screening e laboratori di genetica)

® Presa in carico (Rete per le malattie rare e centri di competenza, PDTA, servizi socio-sanitari, sociali, sco-
lastici e del lavoro)

¥ Trattamenti (Farmaci, Terapie avanzate e innovative) I IX

Completano il quadro della Sezione B), quattro ulteriori approfondimenti dedicati ad azioni trasversali al set-
tore delle malattie rare come la ricerca (ricerca e sperimentazioni cliniche, bio-banche di ricerca, registri di
ricerca, reqgistri di pazienti), la formazione, I'informazione e I'empowerment delle associazioni delle persone
con malattia rara.

In linea con le precedenti edizioni del rapporto, per ciascuna delle 7 aree di intervento considerate sono stati
individuati degli indicatori di riferimento, alcuni dei quali sono stati direttamente desunti dagli indicatori previsti
per il monitoraggio del Piano Nazionale Malattie Rare 2013-2016; mentre altri sono stati ricavati dall’espe-
rienza maturata da UNIAMO F.I.M.R. onlus in questi anni, in particolare, nell’organizzazione e gestione della
Conferenza Nazionale EUROPLAN inizialmente promossa dall’'omonimo progetto EUROPLAN nel 2010 e
poi riproposta nel 2013/2014" e nel 2018 nonché, dalle competenze sviluppate attraverso la partecipazione
ai vari gruppi di coordinamento regionale per le malattie rare nei quali la Federazione é coinvolta e, ultimo,
ma non meno importante, dalle conoscenze acquisite mediante le relazioni intessute nei numerosi progetti
e iniziative sviluppate con i diversi portatori di interesse del settore delle malattie rare. Ciascun paragrafo
della Sezione B prevede una breve introduzione sull’oggetto, generalmente sviluppata riprendendo, da un
lato le previsioni contenute sul tema nella “Raccomandazione del Consiglio Europeo dell’8 giugno 2009 su
un’azione nel settore delle malattie rare” e dall’altro i contenuti del Piano Nazionale Malattie Rare 2013-2016.

"' La seconda Conferenza Nazionale EUROPLAN e stata realizzata nell’ambito del work-package n. 4, coordinato per la parte di com-
petenza dal Centro Nazionale Malattie Rare dell’lstituto Superiore di Sanita e da EURORDIS, del’lEUCERD Joint Action (2012-2015).

2 La Terza Conferenza Nazionale EUROPLAN e stata realizzata a febbraio 2018 nell’ambito del progetto “RD-Action” (www.rd-action.eu).
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Seguono, se presenti, i principali provvedimenti approvati sull’oggetto nel corso dell’ultimo quinquennio® sia
a livello europeo (da parte di Commissione, Consiglio, EUCERD prima e CEGRD poi,...) sia a livello nazionale
(da parte di Ministero, Conferenza Unificata, Conferenza Stato-Regioni, ...). A questa prima parte descrittiva
del contesto e del tema, segue la presentazione, in forma grafica o tabellare, di alcune evidenze (dati, indica-
tori) secondo uno schema comune nel quale sono esplicitati:

1. l'obiettivo informativo
2. la fonte di riferimento
3. il periodo di riferimento

4. la tipologia dell’informazione: input, processo, output, outcome

Poiché I'azione valutativa si sostanzia di due componenti fondamentali, ovvero la misurazione e il giudizio, a
questa prima serie di elementi oggettivi (norme, provvedimenti, raccomandazioni, dati, ...), sequono alcuni
commenti di sintesi e di riflessioni sulle principali evidenze rilevate.

Infine, nel box “Approfondimenti” sono riportati, laddove pertinenti, ulteriori elementi inerenti il tema oggetto
di discussione: sia in termini di buone pratiche e/o esperienze significative che si ritiene opportuno portare
all’attenzione del lettore che di approfondimenti in termini di analisi specifiche nonché di specifiche iniziative
promosse da UNIAMO F.I.M.R. onlus.

In linea con le precedenti edizioni, il rapporto dedica anche un paragrafo alla presentazione del quadro relativo
agli aspetti socio-sanitari, sociali e del lavoro (Sezione B par. 2.3) in quanto, pur non essendo considerati nel
Piano Nazionale Malattie Rare 2013-2016, rappresentano degli aspetti fondamentali per garantire la qualita
della vita delle persone con malattia rara. Dalla quinta edizione del rapporto il paragrafo in questione e stato
arricchito anche con i dati relativi a due importanti servizi scolastici — scuola in ospedale e istruzione domicilia-
re — che interessano anche bambini e ragazzi con malattie rare nonché con un approfondimento sulle malattie
rare in sede di riconoscimento dell’invalidita civile. Dall’edizione dello scorso anno il paragrafo in questione &
stato ulteriormente implementato con dati relativi all’inclusione scolastica e lavorativa.

| dati presentati sono stati raccolti considerando generalmente come periodo di riferimento:
A. il quinquennio 2016-2020;

B. /a data del 31-12-2020, laddove non erano disponibili dati in serie storica.

E in questa maniera disponibile una sorta di “fotografia” che confronta la situazione del sistema italiano delle
malattie rare al termine del periodo di riferimento del PNMR 2013-2016 con la situazione attuale che ci augu-
riamo possa offrire un utile contributo al processo di elaborazione del nuovo PNMR.

Il lavoro svolto, grazie alla fondamentale collaborazione di numerose persone in rappresentanza di diversi enti/
organizzazioni che qui ringraziamo®, pur nell’apprezzabilita del tentativo di sintesi e di organicita reso possibile
dalla ricchezza di informazioni comunque disponibili nel nostro Paese relativamente alle persone con malattie
rare, non e tuttavia esente da alcuni limiti, specie in alcune sub-aree territoriali, che riteniamo corretto esplici-
tare in una logica di miglioramento continuo del proprio operare, anche al fine di migliorare le future edizioni
del rapporto:

3 Laddove rilevante sono stati inseriti anche provvedimenti degli anni precedenti, soprattutto nei casi in cui i relativi aspetti attuativi siano
stati disciplinati nel quadriennio 2012-2015.

4 Gli enti/organizzazioni che hanno collaborato alla stesura del rapporto fornendo dati, indicazioni e suggerimenti sono piu diffusamente
ricordati nella sezione dei “Ringraziamenti” alla fine del documento.
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W /a ridotta disponibilita di informazioni sulle malattie rare nei flussi informativi correnti;

» I'impossibilita di recuperare alcune informazioni con il dettaglio di effettivo interesse per problemi di classi-
ficazione dei sistemi informativi o di raccolta delle informazioni in essere;

W la carenza di dati sul ritardo diagnostico e I'assenza di dati di outcome relativi alle persone con malattia rara.

Con i limiti di cui sopra, ci auguriamo comunque che la lettura delle pagine che seguono possa aiutare a
meglio comprendere la realta italiana e, a partire da un quadro oggettivo e condiviso, ad individuare i percorsi
che possono essere implementati per migliorare la qualita della vita delle persone con malattia rara in Iltalia.
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A. LE MALATTIE RARE: UNA SFIDA DI SISTEMA

Il nodo delle risorse a sostegno delle persone con malattia rara:
dal finanziamento del sistema sanitario nazionale ai fondi sociali e socio-sanitari

La legge statale determina annualmente il fabbisogno sanitario, ossia il livello complessivo delle risorse del Servizio
Sanitario Nazionale (SSN). Al finanziamento concorre lo Stato attraverso il riparto del Fondo Sanitario Nazionale (FSN)
proposto dal Ministero della Salute sul quale si raggiunge un’intesa in sede di Conferenza Stato-Regioni, che viene poi
recepita con propria delibera dal Comitato interministeriale per la programmazione economica (CIPE).

Da segnalare positivamente come solo pochi giorni prima del riparto delle risorse del FSN 2019 sia intervenuta la firma
del nuovo Patto per la Salute 2019-2021 che ha sancito un notevole incremento delle risorse destinate alla sanita: 114,4
miliardi di euro per I'anno 2019 (poi ridotti a 113,8 miliardi di cui 111,1 destinati al finanziamento indistinto dei LEA),
116,4 per I'anno 2020 e 117,9 per I'anno 2021. Tale previsione ¢ stata ulteriormente rivista al rialzo per I'anno 2020
(anche se principalmente — 1,4 miliardi - per effetto delle misure di contrasto alla situazione di emergenza sanitaria da
Covid-19 di cui agli articoli 1, commi 1 e 3, 2 -bis, commi 1, lettera a), € 5, 2 -ter, 2 -sexies, 3,commi 1,2 e 3,e 4 -bis
del Decreto legge n. 18 del 2020) con I'accordo raggiunto in sede di Conferenza Stato-Regioni sul finanziamento del SSN
per I'anno 2020 per una cifra di complessivi 117,4 miliardi di euro (Intesa, ai sensi dell’art. 115, comma 1, lettera a) del
decreto legislativo 31 marzo 1998, n. 112, sulla proposta del Ministro della salute di deliberazione del CIPE concernente
il riparto tra le Regioni delle disponibilita finanziarie per il Servizio Sanitario Nazionale per I'anno 2020 - Rep. Atti n. 55/
CSR del 31/03/2020). La successiva Delibera del CIPE del 14 maggio 2020 n. 20 di riparto delle disponibilita finanziarie
per il Servizio sanitario nazionale € stata pubblicata in GU solo in data 16 settembre 2020.

Negli anni Duemila — in particolare nella prima meta della decade 2000-2010 - si & assistito ad una vera e propria
esplosione della spesa sanitaria di parte corrente, cresciuta ben oltre la dinamica riscontrata tra i consumi pubblici. Di
contro, i finanziamenti dedicati hanno subito varie oscillazioni (fra i 111 miliardi e i 115 circa).

Non si pud quindi non evidenziare come in questo frequente sforbiciare al ribasso le cifre, uno dei pochi segnali in senso
opposto sia venuto proprio dal mondo delle malattie rare con I'introduzione negli anni piti recenti dello screening
neonatale per la diagnosi precoce di patologie metaboliche ereditarie (Legge n. 167/2016 e dal Decreto del Ministero
della Salute del 13 ottobre 2016 “Disposizioni per 'avvio dello screening neonatale per la diagnosi precoce di malattie
metaboliche ereditarie”) per la cui terapia, farmacologica o dietetica, esistano evidenze scientifiche di efficacia terapeu-
tica o per le quali vi siano evidenze scientifiche che una diagnosi precoce, in eta neonatale, comporti