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ASSISTENZA AI MALATI RARI SISTEMA 
COMPLESSO 

Rete centri di esperienza 

Sistema di riferimento 

Rete ospedaliera periferica  

Reti territoriali cure primarie  

Farmacie ospedaliere e territoriali 

Reti cure palliative 

Tutela disabilità- handicap 

Comuni 

 
 



ORGANIZZAZIONE/
PROGRAMMAZIONE 

2 
RETI MULTIDIMENSIONALI PER LA 
PRESA IN CARICO DELLA PERSONA  

Dove la famiglia vive 
 RETI ORIZZONTALI 

Rete di Centri di Eccellenza, 
massima competenza clinica e di 
ricerca 
    RETI VERTICALI 

1 
Collegata con 



Diagnosticare e 
curare la malattia 

Contenuti processo clinico 
assistenziale 

Organizzazione 

Informazione 



CREARE LA 
RETE DEI 
CENTRI 

ACCREDITATI 



Cos’è un Centro  
Come si seleziona  
Come funziona  

A che cosa deve essere dedicato 
 
Da cosa deve essere composto 
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.dedicato a gruppi di patologie 

.composto da più unità 
operative 

.capace fornire l’intero percorso 
diagnosrico e di definire il pino 
globale di presa in carico 

.collegato alle rete dei servizi 
prossimi ai luoghi di vita 
 



U.O. 
 

Ematologia 

Gastroenterologia 

Genetica 

Odontoiatria 

Ortopedia 

Fisiatria 

Neurologia 

Nefrologia 

Infettivologia 

..... 

 

Centro per le MR... 
 

...del metabolismo 

 

...del sistema immunitario 

 

...ematologiche 

 

...del SNC 

 

..... 

 



LARGHI BACINI 

POCHI CENTRI PER 
REGIONE  

 

 

NON TUTTE LE REGIONI HANNO TUTTI 
I CENTRI AL PROPRIO INTERNO: 
ACCORDI INTERREGIONALI 
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Circa 25 
milioni di 

abitanti 



Rete nazionale 

Presidi dove 
insistono uno o 

più centri 

Alcuni hanno solo 
1 centro o 1 unità 

operativa 

196 

Altri hanno 
molti centri 



Tassi regionali       Presidi per MR per 100.000 ab.     

0,00

0,20

0,40

0,60

0,80

1,00

1,20

1,40



CAPACITA’ DI 
PORRE 

DIAGNOSI 

 

CAPACITA’ DI 
DEFINIRE IL 

PIANO 
TERAPEUTICO- 

ASSISTENZIALE  
Due compiti, due 
criteri essenziali 







PER FARE UNA 
RETE NON 
BASTANO I 

NODI, SERVONO 
LE 

CONNESSIONI 



COME IL SISTEMA 

FUNZIONA  
SISTEMA INFORMATIVO 

Protocolli e percorsi 
assistenziali 



PROTOCOLLI: 
PERIMETRO DEL 
PRESCRIVIBILE 



CIRCOLO VIZIOSO 
TRA DM 279 E 
DECRETO LEA 



Quali trattamenti extra-LEA ? 

Farmaci esteri 

Trattamenti off label 

Dietetici 

Parafarmaci 

Galenici magistrali 

Dispositivi medici 

Protesi ed ausili 

Presidi 



Revisione sistematica 
letteratura per patologia e 
per principio attivo  
(attraverso il metodo EBM) 

Consenso tra Centri della 
rete per specifiche patologie 
e  Servizi Farmaceutici 
 

Proposta da ciascun centro 
di prodotti in integrazione in 
base alla propria esperienza 
prescrittiva  





Piattaforma ad uso Gruppi di Lavoro 

Schede malattie 

materiale bibliografico di supporto 

scambio pareri dei clinici 



NOMI TOTALI MR 

(entità/mal. comprese) 

3116 

Elenco di MR 

codici esenzione   331 
 
“NOMI” del Decreto   581 
 
categorie nosologiche      13 

DECRETO NAZIONALE 279/2001 

 



TUTTI I CONTENUTI PRESCRITTIVI E I PASSI DEL PERCORSO 
ASSISTENZIALE COMPRESO IL MONITORAGGIO CLINICO E 
L’ACCESSO AI BENEFICI IMMEDIATAMENTE DISPONIBILI 
NEL SISTEMA  

Malattie Neurologiche 

Metaboliche ad interessamento neurologico 

Metaboliche  

Ematologiche 

Genito-urinario  

Dermatologiche 

Oftalmologiche 

Maxillofacciali 

 

GdL conclusi 

2356 malattie esaminate 
523 PA esaminati 
di cui approvati 256 



DA PRASSI 
CONDIVISA A 
DIRITTO ESIGIBILE 
DEL PAZIENTE 
ATTRAVERSO 
DELIBERE 
REGIONALI 
GEMELLE 

DIRITTIDIRITTI 



Prevalenza grezza 

5 X 1.000 

abitanti  

5.000 malati per milione 
d’abitanti 



0 

100 

200 

300 

400 

500 

600 

700 

800 

0
0

-0
4

a
 

0
5

-0
9

a
 

1
0

-1
4

a
 

1
5

-1
9

a
 

2
0

-2
4

a
 

2
5

-2
9

a
 

3
0

-3
4

a
 

3
5

-3
9

a
 

4
0

-4
4

a
 

4
5

-4
9

a
 

5
0

-5
4

a
 

5
5

-5
9

a
 

6
0

-6
4

a
 

6
5

-6
9

a
 

7
0

-7
4

a
 

7
5

-7
9

a
 

8
0

-8
4

a
 

8
5

-8
9

a
 

9
0

-9
4

a
 

9
5

+
a
 

Età 

33% ped 



%  41  
42   

15  3                   

Protesi e ausili     
Dispositivi medici  

Galenici 

Parafarmaco 
Farmaco 

INTEGRAZIONI LEA 

rappresentano il 48% sul tot prescrizioni 
 



Risparmiare lavorando sull’appropriatezza 
prescrittiva attraverso i protocolli 

€ 

Spesa massima prevedibile per 
tutti i protocolli individuati 

1,75 milioni € 

per anno/per milione di 
abitanti 

Risparmio prevedibile grazie 
al conseguente controllo 

dell’appropriatezza prescrittiva 

6,51 milioni € 

per anno/per milione di 
abitanti 

Bilancio      
spesa-
risparmio 



LA DIMENSIONE 
DELLA MALATTIA 

NON BASTA 



CHI FA COSA, 
DOVE, COME, 
QUANDO 

 

 PERCORSI DEI MALATI 



Sistema di riferimento 

Luoghi fisici dove si 
fanno cose specifiche 

Logica clinica che porta 
a fare cosa per chi 

Organizzazione che 
accompagna il paziente 
da un luogo ad un altro 
in modo “automatico” 

PERCORSI DEI MALATI 



SERVE UN 
COLLANTE, UNO 

STRUMENTO 
UNITARIO 



INFORMAZIONE 



CHE INFORMAZIONE SI 
RACCOGLIE ? 

QUELLA CHE SERVE PER 
DECIDERE E FARE SUL 
PAZIENTE 



moduli 

Definizione  

paziente e malattia 

Prescrizioni  

Cartella clinica e percorso 
paziente 

Diagnosi genetica 

 



UN 
UNICO 

SISTEM
A 

INFORM
ATIVO 

COLLEG
A 

i Centri Accreditati 

gli ospedali 

i Distretti Sanitari 

i Servizi farmaceutici 
territoriali e le 

farmacie ospedaliere 

Le riabilitazioni 

Le reti territoriali 
(cure palliative, 

domiciliari integrate, 
ecc) 



Modulo Piano Terapeutico  
Prescrizione  

Erogazione 

Somministrazione 

Facilitare la prescrizione: fascia del farmaco trasparente al medico 
prescrittore, moduli predefiniti per farmaci galenici ed orfani, 
acquisizione consenso informato per farmaci off-label, relazione per 
farmaci esteri ed extra-LEA 

Vicina al luogo di vita del paziente e/o al Centro prescrittore 
secondo necessità, monitoraggio clinico e controllo della spesa 
farmaceutica regionale 

Vicina al luogo di vita del paziente e/o al Centro prescrittore 
secondo necessità, stretto monitoraggio di efficacia e sicurezza 
del farmaco nella pratica clinica 

Approvvigionamento 

 
Nel modo più economico possibile:farmacie ospedaliere 



Quali trattamenti? 

Farmaci orfani 

Tutti gli altri farmaci 

Trattamenti off-label 

Dietetici 

Parafarmaci 

Farmaci esteri 

Galenici magistrali 

Dispositivi medici 

Protesi ed ausili 

Altri trattamenti 
(Riabilitazione-procedure chirurgiche) 

Prescrizione 
Centri di expertise 

 

Erogazione 
Servizi farmaceutici 

ospedalieri e territoriali 
distretti 

 Somministrazione e 
monitoraggio 

Centri di Exp 
Altri ospedali 

domicilio 
 

IL SI coinvolge diversi attori, 
 funzioni e luoghi 

Approvvigionamento 
farmacie ospedaliere, altre 



TRE livelli di erogazione dei benefici previsti 

 

 
1)  LEA 

2)  INTEGRAZIONI regionali per entità 
nosologica, basate sui PROTOCOLLI 

3) INTEGRAZIONI per specifiche esigenze 
individuali 

 Fruibili se all’interno della rete di 
assistenza e attraverso il sistema 

informativo 



121.868 pazienti 

7.203 professionisti 

1126 nodi 

NUMERI DEL 
SISTEMA 



43.675 piani assistenziali 

112.455 prescrizioni e          

approvvigionamenti 

56.074 prodotti dispensati 

43.594 episodi di 
dispensazione 

Numeri del sistema 



Chi: solo medici dei Centri di 
riferimento 

Controllo a priori prescrittore  

Cosa: solo trattamenti per MR 
previsti dai Lea, o dai protocolli, o 
motivati e autorizzati per 
integrazione individuale 

Come: ordine nelle prescrizioni  

Un solo piano per tutti i tipi di 
trattamenti e comune tra tutti gli 
specialisti coinvolti  



Sezione 1: protocolli terapeutici regionali 

Sezione 3: richieste extra-LEA individuali 

Sezione 2: LEA ed extra-LEA a carico 

dell’assistito 

Sezione 4: galenici magistrali 

Sezione 5: dietetici prescrivibili in regime di 

esenzione dal costo 

Il modulo del PTP 

Sezione 6: altri trattamenti 



Sezione             
protocolli 

terapeutici 
regionali 



La prescrizione di 
altri trattamenti 
(LEA) e la scelta 
della struttura 

erogatrice 



Il neurologo può aprire 
la cartella clinica alle 
altre UO del Centro:                                                 

«condivisione paziente» 



Il neurologo 
seleziona le UO 

del Centro di 
Riferimento per 

la 
«condivisione»                        

del paziente 



Il fisiatra 
integra il piano 
già esistente 
redatto dal 
neurologo 



L’integrazione 
avviene nel 
contesto del 

piano 
assistenziale 
esistente e 
secondo la 
struttura 

consueta del 
piano 

terapeutico a più 
livelli 



Duplice 
copia del 

PTP 
integrato 

dal 
fisiatra 



Scheda di prescrizione e follow-up  
FARMACI ORFANI 
(incluso monitoraggio reazioni avverse) 

Moduli specifici 
per tipo farmaco 

 32 prodotti commerciali con 

qualifica di farmaco orfano 
hanno nel sistema informativo 
una scheda specifica per la 
prescrizione ed il follow-up 

 21 principi attivi sono così 

monitorati 

 97 entità nosologiche collegate 

a livello del DB ad uno o più 
farmaci orfani 



Scheda di 
somministrazione  
FARMACI ORFANI 

Moduli specifici per 
tipo farmaco 

Efficacia clinica 

Sicurezza (ADR) 
 163 parametri di efficacia 

presenti complessivamente 
nelle schede di follow-up dei 
farmaci orfani 

 667 gli effetti avversi, 

distinti ulteriormente in 
effetti avversi alla 
somministrazione ed effetti 
avversi a distanza 



Utenti Attivi Sistema MR Regione 

Veneto Veneto 

P.A. 

Bolz

ano 

P.A. 

Trento 

Centri di riferimento  832 93 56 

Medici/amministrativi Distretti 537 18 51 

Farmacie Ospedaliere 202 18 6 

Servizi Farmaceutici  80 2 3 

Somministratori 34 2 0 

Altri utenti di servizio 40 5 10 

Totale  1.651 138 126 



Perché i distretti contattano il Centro 

Informazioni? 



Perché il Centro Informazioni contatta i distretti? 



Gennaio 2016  Corsi di formazione sulle nuove funzioni 
«integra» e «condividi». 

30 

Ottobre 2013  Nuova gestione di dietetici speciali e  
Registro GH. 

Febbraio-marzo 2010  Corso di formazione sul PTP. 

Corsi di formazione ad personam per gli autorizzatori e i 
medici di distretto. 

Aprile 2015  Stato dell’assistenza alle persone con MR 
in Italia.    

ATTIVITA’  DI FORMAZIONE ed AGGIORNAMENTO  

Giugno 2014 Corso di formazione per la richiesta di 
rimborso per i comunicatori     

90  

32 

102  

68 



Azienda ULSS Certificati    

Provincia Autonoma di 
Bolzano 71 

Provincia Autonoma di Trento 209 

Regione Veneto 1976 

Altre regioni consorziate 9903 

Totale 12159 

Inserimento 
certificati fuori 
regione 



Azienda ULSS PTP Paz 

Provincia Autonoma di Bolzano 79 44 

Provincia Autonoma di Trento 51 25 

Regione Veneto 1185 443 

Regione Emilia 1282 577 

Totale 2597 1089 

Inserimento PTT. 



PROFILI AUTORIZZATORI TRATTAMENTI 
EXTRA -LEA 

Trattamenti extra-LEA 
essenziali ed insostituibili da 
autorizzare in regime di 
esenzione dal costo  



13.591 richieste 

 

10.323 valutate  

45% (4715) entro 10gg  

70% in 30 giorn 

 

3268 senza valutazione, 

79% (2576PT scaduti 

21% (692) perdenti 

Le richieste ad personam di 
trattamenti extra-LEA 

Fonte Registro MR- Luglio 2015 



dietetici dispensati per malattie 
metaboliche ereditarie  

Azienda ULSS/AO N. 
Azienda U.L.S.S. N.  1 Belluno 93 

Azienda U.L.S.S. N.  2 Feltre 1 

Azienda U.L.S.S. N.  3 Bassano del 
Grappa 57 

Azienda U.L.S.S. N.  4 Alto 
Vicentino 111 

Azienda U.L.S.S. N.  5 Ovest 
Vicentino 1 

Azienda U.L.S.S. N.  6 Vicenza 60 

Azienda U.L.S.S. N.  8 Asolo 71 

Azienda U.L.S.S. N.  9 Treviso 48 

Azienda U.L.S.S. N. 12 Veneziana 124 

Azienda U.L.S.S. N. 13 Mirano 181 

Azienda U.L.S.S. N. 15 Alta 
Padovana 8 

Azienda U.L.S.S. N. 16 Padova 136 

Azienda U.L.S.S. N. 17 Este 19 

Azienda U.L.S.S. N. 18 Rovigo 73 

Azienda U.L.S.S. N. 20 Verona 158 

Azienda U.L.S.S. N. 21 Legnago 84 

Azienda U.L.S.S. N. 22 Bussolengo 18 

Totale 1243 



pazienti con SLA con richiesta di 
comunicatore  

Ntot=114 



Periodo  Richieste rimborsi 
spese 

 Anno 2014  Semestre -
Tutti  190.680,78 €  

 Anno 2015  Semestre I 197.689,85 € 

 Anno 2015  Semestre II 211.148,95 € 

 
Totale ad oggi, dopo 
gara 
 

599.519,58 € 

Rimborsi richiesti per il noleggio dei 
comunicatori da gara 



La somministrazione a domicilio   

93% a domicilio 100% a domiciolio 

80% aq domicilio 94% in ospedale 



PAZIENTI IN TERAPIA CON GH IN VENETO 
Prima e dopo l’avvio del S.I. 

PZ. TOTALI  PRIMA: 887 
DOPO: 736 

- 17 % 

PZ. PEDIATRICI 
PRIMA: 577 

DOPO: 425 
- 27 % 

SPESA MEDIA 
TRIMESTRALE 

PRIMA:  1.328.524 E 

DOPO:   1.028.492 E 
- 23 % 
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Prescrizioni biosimilare 



Luogo di erogazione e somministrazione 
  
 Nel caso della ERT, in oltre il 47% dei PTP si è 

realizzata una erogazione/somministrazione del 
farmaco orfano vicino al luogo di vita del paziente, 
riducendo lo spostamento del paziente per ottenere la 
terapia 

 22 centri di ospedali di residenza della regione 
collegati ad hoc al sistema informativo regionale 
(+50% rispetto allo scorso anno) con il ruolo di 
somministratori di farmaci orfani 

 

Accesso migliorato ai Farmaci 
Orfani 

N pazienti eleggibili al trattamento con orfani 
Da 122 a170 per milione ab.    

Pazienti entrati in terapia con un farmaco orfano 
Dal 25% a oltre il 33% dei pazienti eleggibili 



Macrogruppo diagnosi Trattamenti 
prescritti 

Media  
per PTP 

N. max  
per PTP 

Complessità 

Malformazioni congenite 4177 3,6 38

Sangue e organi ematopoietici 2379 1,5 9

Sistema nervoso-SNC 1950 2,2 20

Metabolismo (aminoacidi) 1571 2,9 18

Apparato visivo 1169 1,3 6

Ghiandole endocrine 1067 2,3 21

Disturbi immunitari 1062 2,4 13

Sistema nervoso-SNP 643 1,9 8

Sistema digerente 486 14,3 40

Metabolismo (carboidrati) 358 2,3 15

Pelle e tess. sottocutaneo 302 3,5 26

Metabolismo (minerali) 297 1,5 5

Sist. osteomuscolare e tess. connettivo 246 3,8 14

Metabolismo (lipidi) 196 1,5 6

Apparato genito-urinario 180 1,8 8

Metabolismo (altro) 109 3,9 13

Sistema circolatorio 99 2,4 11

Tumori 15 1,9 5

Condizioni morbose di orig. perinatale 3 3,0 3

Metabolismo (proteine) 3 1,5 2
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Elaprase

Tracleer-Volibris-Revatio
-Thelin-Ventavis
Firazyr

Kuvan

Soliris

Inovelon

Exjade

Wilzin

Cystadane

Naglazyme

Aldurazyme

Myozyme

Carbaglu

Zavesca

Replagal-Fabrazyme

€ 



IL PERCORSO 
ASSISTENZIALE 

RICHIEDE UN 
NUOVO APPROCCIO 

BASATO SUI 
BISOGNI 

ASSISTENZIALI 



PRESA 
IN 
CARICO U
N

I
C

A
 

X ogni paziente/famiglia 
X ogni malattia 
X ogni fase di malattia 

SEMPRE 



La Presa in Carico 

Il massimo sviluppo possibile/ 

la dignità/l’inclusione sociale/ 

la non-discriminazione/ 

La qualità della 

sopravvivenza 

  deve supportare  



Presa in carico 

Disegnare un 
piano 

assistenziale 



Presa in carico 

tagliato sul paziente 
e sulla famiglia  

dinamico nel tempo 

che assicuri continuità tra 
il centro di riferimento, 
l’ospedale, il territorio,  

il luogo di vita della persona 



I piani assistenziali 

 

dipendono dai 

  
 Bisogni Assistenziali 



LE CONOSCENZE SUL PARADIGMA 
MALATTIA DEVONO ESSERE ESTESE 
ALLE CONOSCENZE DELLA SPECIFICA 
SITUAZIONE DINAMICA DELLA 
PERSONA 



A
s
s
e
s
m

e
n

t 
d

ia
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n
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s
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c
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 Dalla malattia  
al profilo di menomazione 

Dalla menomazione  
al functioning 

Dal functioning  

alle attività 
(cosa può fare, cosa ci si aspetta 

che faccia, cosa vuole fare) 

Dalle attività 
all’ambiente di vita 
(famiglia, scuola, lavoro…) 



MULTIDISCIPLINARE 

MULTIDIMESIONALE 

M
U

LTISET
TO

R
IA

LE 

Gli interventi comprendono 
il trattamento medico, sanitario e socio-

sanitario 

MA 
Anche le dimensioni sociale, 

educazionale, lavorativa, emozionale, 
culturale… 



LA MATRICE DELLE DIMENSIONI 
MALATTIA E BISOGNI ASSISTENZIALI 
NON E’ SUFFICIENTE, MA VA 
DECLINATA PER OGNI ETA’ E 
OCCASIONE, LUOGO E CONTESTO DI 
VITA   

 



IL VERO ESITO DI OGNI 
AZIONE E LA CIVILTA’ DELLA 
NOSTRA SOCIETA’ SI 
MISURA SUL RISPETTO, 
DIGNITA’, COMPLETEZZA E 
SIGNIFICATO DELLA VITA 
DELLE PERSONE 




