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RETE NAZIONALE DELLE 
MALATTIE RARE

(DECRETO MINISTERIALE 279/2001)

Istituisce

Regolamenta

la Rete Nazionale per :
 la prevenzione
 la sorveglianza
 la diagnosi 
 la terapia

il Registro Nazionale delle MR presso l'ISS

l’esenzione dalla partecipazione al costo 
delle malattie rare in Allegato 1

Accordi Stato Regioni (2002, 2007)Accordi Stato Regioni (2002, 2007)
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‐ D.M. 279/2001: Rete nazionale delle malattie rare
‐ Accordi Stato‐Regioni: 2002, 2007

‐ Decreto del 15‐04‐2008 (G.U. n. 227, 27‐09‐2008) 

 Presidi ospedalieri in tutte le Regioni 

 Centri di coordinamento regionali 

 Centri interregionali per malattie a bassa prevalenza (G.U.) 

 Tavolo di Coordinamento per il monitoraggio delle attività

 Registri regionali 

 Registro nazionale malattie rare

 Esenzione dalla partecipazione al costo delle malattie rare 

elencate in Allegato 1 D.M. 279/2001 e successivi aggiornamenti
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FLUSSO EPIDEMIOLOGICO: 
DAL LIVELLO REGIONALE A QUELLO NAZIONALE

REGISTRO 
NAZIONALE

MALATTIE RARE

PRESIDI /
CENTRI

REGISTRI REGIONALI E 
INTERREGIONALI

DATA SET  CONDIVISO

1 2 3

3
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Registro Nazionale Malattie Rare

istituito all’Istituto Superiore di Sanità

al fine di consentire la programmazione nazionale degli interventi volti alla 
tutela dei soggetti affetti da malattie rare e di attuare la sorveglianza 
epidemiologica delle stesse (Art. 3 D.M. 279/2001) 

affinchè produca le evidenze epidemiologiche a supporto della definizione e 
dell’aggiornamento dei livelli essenziali di assistenza 
(Accordo Stato Regioni 2007)

monitoraggio della rete nazionale: presidi/centri  ‐ Registri regionali 
/interregionali

migrazione dei pazienti: interregionale, all’interno/esterno del Paese

strumento di analisi del flusso dei  pazienti: Direttiva transfrontaliera, ERNs
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2° Report ISTISAN (in fase di stampa)

1. Introduzione
Registro nazionale malattie rare
Registri regionali ed interregionali

2. Procedure di validazione e controllo di qualità
Validazione dei record duplicati
Accuratezza e completezza del data set condiviso

3. L’ attività svolta dai presidi di segnalazione della Rete nazionale delle MR

4. Descrizione dei casi e MR segnalate al RNMR

5. RNMR e Programma Statistico Nazionale (PSN)

6. Conclusioni
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Distribuzione delle diagnosi segnalate per categoria di appartenenza secondo 
l’ICD‐9‐CM , intervallo  temporale compreso 2001 al 30 Giugno 2012



Possibili aree di miglioramento

 Migliorare la copertura dei dati, in termini qualitativi e 
quantitativi

 realizzare un'accurata codifica e una classificazione corretta e 
omogenea delle malattie

 un sistema integrato, capace cioè di scambiare informazioni 

sia con flussi informativi correnti del sistema informativo italiano  
sia con le piattaforme in via di sviluppo a livello europeo e 

internazionale  

 favorire l’interoperabilità
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PREMESSA

1. Contesto  europeo

2. Contesto nazionale

3. Obiettivi del Piano e monitoraggio 
(modalità e strumenti)
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Il Piano Nazionale Malattie Rare  

• Un provvedimento organico di cornice, 
coeso con le strategie già in atto nel Paese 
sul tema MR, in grado di dare unitarietà alle 
azioni e delineare meglio le strategie

• Coerente con lo spirito e i principi fondativi 
del SSN, di cui il sistema MR è parte 
integrante (universalità, equità e solidarietà)
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Il Piano Nazionale Malattie Rare: LEA  

Aggiornamento dei LEA (d.P.C.M. 29 novembre 2001 
di «Definizione dei Livelli essenziali di assistenza»)

Indicazioni: 

«particolare attenzione alle necessità assistenziali delle 
persone affette da malattie rare a salvaguardia del 
principio di equità e per una maggior omogeneità nella 
disponibilità di trattamenti tra le diverse Regioni»

• Nuove prestazioni diagnostiche per MME (DOSAGGIO ACIDI 
ORGANICI URINARI (NAS) IN GC/MS) secondo protocolli nell’ambito della rete nazionale MR)
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• istituzioni
• comunità scientifica
•mondo dell’associazionismo
• altri attori

MALATTIE RARE
SFIDA SCIENTIFICA E DI SANITA’ PUBBLICA 

impegno nazionale, europeo ed internazionale 

Le iniziative intraprese sono molteplici e variegate
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200 New Therapies

Means to Diagnose Most Rare 
Diseases 



http://ec.europa.eu/health/rare_diseases



… RECOMMENDS THAT MEMBER STATES:
Elaborate and adopt a plan or strategy as soon as possible, 

preferably by the end of 2013 at the latest

Ensure integration of multi‐level initiatives

Define priority actions

…….Take note of the development of guidelines and 
recommendations of the ongoing european project EUROPLAN 
(www.europlanproject.eu)



AREAS OF THE COUNCIL RECOMMENDATION

7.   SUSTAINABILITY

6.   EMPOWERMENT OF PATIENT ORGANISATIONS

5.   GATHERING THE EXPERTISE ON RARE DISEASES AT EUROPEAN LEVEL

4.   CENTRES OF EXPERTISE AND EUROPEAN  REFERENCE NETWORKS FOR RARE DISEASES

3.   RESEARCH ON RARE DISEASES

2.   ADEQUATE DEFINITION, CODIFICATION AND INVENTORYING

1.   PLANS AND STRATEGIES IN THE FIELD OF RARE DISEASES

www.europlanproject.eu

EUROPLAN Project (2008-2011;2012-2015) 



www.europlanproject.eu
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Article 12: ‘European reference networks’
1. The Commission shall support Member States in the 

development of European reference networks between 
healthcare providers and centres of expertise in the 
Member States, in particular in the area of rare diseases. 

Article 13 ‘Rare diseases’
The Commission shall support Member States in cooperating in 
the development of diagnosis and treatment capacity





_____________________________ ________________________________
_____________________________

________________________
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Regioni 
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Telefono Verde Malattie Rare

Notiziario
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Grazie per l’attenzione
domenica.taruscio@iss.it
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