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Razionale scientifico

Affrontare la tematica delle malattie rare, malattie che per definizione colpiscono ciascuna una esigua
percentuale della popolazione ma complessivamente interessano molti pazienti, significa ripercorrere un

percorso normativo, scientifico e assistenziale.

Bisogna infatti tenere conto che “Il Ssn prevede particolari forme di tutela per le persone che sono affette
da malattie rare: esenzione dalla partecipazione al costo di tutte le prestazioni sanitarie incluse nei Livelli
essenziali di assistenza (LEA) necessarie per la diagnosi e il trattamento, e creazione di una rete di presidi
sanitari per I'assistenza”

In ragione della difficolta di sviluppare farmaci efficaci e sicuri per un numero limitato di soggetti spesso
le patologie rare sono anche “orfane” di terapie efficaci e sicure e questo elemento rende piu difficile e
complesso I'approccio alla cura che si concretizza in investimenti significativi su singoli pazienti a elevato
bisogno medico.

Questa grande complessita viene gestita, in ambito regionale attraverso modelli di gestione differenti, a
partire dai criteri di identificazione dei centri, all'accesso alle terapie e ai presidi ausiliari che, in alcune
condizioni, rientrano tra le prestazioni a carico dei SSR.

Un ruolo di primo piano & rappresentato dal Registro Nazionale delle Malattie Rare:

“|l Registro Nazionale Malattie Rare & istituito presso I'lSS in attuazione dell'articolo 3 del D.M. 279/2001.
Il Registro ha come obiettivi generali di effettuare la sorveglianza delle malattie rare e di supportare la
programmazione nazionale e regionale degli interventi per i soggetti affetti da malattie rare.
Il Registro mira infatti ad ottenere informazioni epidemiologiche (in primo luogo il numero di casi di una
determinata malattia rara e relativa distribuzione sul territorio nazionale) utili a definire le dimensioni del
problema; si tratta, inoltre, di uno strumento utile per stimare il ritardo diagnostico e la migrazione sanitaria
dei pazienti, supportare la ricerca clinica e promuovere il confronto tra operatori sanitari per la definizione
di criteri diagnostici.” @

L'esistenza del RNdMR tuttavia non & sempre sufficiente a garantire condizioni di equita nelle diverse
realta regionali, strette dalla morsa dei Piani di rientro e articolate con procedure e modelli di governance
differenziati rispetto all'accesso alle terapie innovative. Per questo altre iniziative di “rete” sono sorte con
I'obiettivo di scambiare esperienze e dati utili ad un generale miglioramento del sistema.
In questo processo del tutto particolare ¢ il ruolo rappresentato dalle interazioni tra medico (nella maggior
parte dei casi afferente ad un centro di secondo livello ) e farmacista SSN, di ASL o di ospedale, per una

gestione efficiente del percorso di erogazione e somministrazione della terapia.

E' da questo contesto che nasce I'idea di realizzare un momento di discussione e approfondimento
realizzato attraverso |'evento ECM proposto. Scopo fondamentale & quello di far conoscere ai farmacisti
pubbilici I'organizzazione della rete pugliese delle malattie rare presentando il nuovo modulo del sistema
regionale SIMaRRP che li vedra coinvolti a breve. Agli interventi dei relatori, fondamentali per articolare
una discussione fruttuosa e per scambiare le best practices tra le diverse componenti (si sottolinea a
riguardo la prevista multidisciplinarieta dei discenti), va aggiunta I'opportunita di presentare le riflessioni
sui concetti di Lea nella politica farmaceutica, dell'importanza della comunicazione, la rilevanza dei
rapporti con le associazioni locali, nazionali ed europee dei pazienti nonché alcuni nuovi orizzonti di cura
(la transitional care).

(1) http://www.salute.gov.it/portale/temi/p2
(2) http://www.iss.it/cnmr
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