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ci sono ancora Regioni in cui i pa-
zienti non possono usufruirne gra-
tuitamente. Inoltre, in caso di so-
spetto diagnostico, i medici non
possono utilizzare dappertutto il co-
dice provvisorio di esenzione “R99”
sulla ricetta del Servizio sanitario,
quindi i pazienti devono pagare tic-
ket costosi. L’anno scorso abbiamo
calcolato che si spendono dai 300 ai
500 euro per fare uno screening
completo che comprende esami
specifici del sangueper la ricercade-
gli anticorpi e la capillaroscopia. Per
fare quest’esame strumentale, poi, si
può attendere anche un anno, come
accade in Calabria dove viene ese-
guito solo in3centripubblici in tutta
la Regione. L’alternativa è farlo a pa-
gamento».
Altranotadolente, secondo l’asso-

ciazione dei pazienti, è la carenza di
percorsi diagnostici terapeutici assi-
stenziali (Pdta) per la presa in carico
del paziente, dal sospetto diagnosti-
co ai trattamenti, fino alla riabilita-
zione e all’assistenza domiciliare. «Il
Pdta per la sclerosi sistemica è stato
approvato nel 2015 dall’Intesa Stato-
Regioni proprio per assicurare cure
adeguate ai pazienti su tutto il terri-
torio nazionale,ma inmolti casi è ri-
masto sulla carta» incalza Aloise.
«Essendo la malattia sistemica, è

prevista l’assistenza di diversi spe-
cialisti, ma non c’è dappertutto. Non
è chiaro, poi, quali siano stati i criteri
di certificazione dei centri ospeda-
lieri regionali di riferimento, istituiti
in seguito al riconoscimento di ma-
lattia rara: per esempio, ci sono
strutture che, pur effettuando tera-
pie infusionali, non sono centri pre-
scrittori. Occorrerebbero criteri con-
divisi a livello nazionale per l’accre-
ditamento di queste strutture» con-
clude Aloise.
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in Italia secondo
i Registri regionali
delle malattie rare

oltre

delle malattie rare
genetiche

ha un esordio
nella prima infanzia

70%

Il tasso di mortalità
più alto, nella provincia
autonoma di Bolzano

(2010)

1.400
I casi in Emilia R.
(periodo 2007-2018)
Al secondo posto
tra le patologie rare
più certificate presso
il registro regionale

2 mila-5 mila €
I costi medi
dei ricoveri generici

Giornatamondiale

Imalati «rari» chiedono
piùequitàper le cure,
il lavoroe lavita sociale
S onooltre6mila lemalattie ra-

re a oggi conosciute, la mag-
gior parte senza cure; ciascu-

na colpisce poche persone, meno
di una ogni 2mila, ma ce ne sono di
rarissime, che colpiscono una deci-
nadipazienti almondo. Immagina-
te l’odissea che vivono queste per-
sone, spesso findaiprimiannidi vi-
ta, alla ricerca di unadiagnosi, della
speranza di una cura, a volte addi-
rittura del nome stesso dellamalat-
tia, sconosciuta persino ai medici.
«Mostraci il tuo supporto» è l’ap-

pello dei malati rari e delle loro fa-
miglie rivolto alla comunità inter-
nazionale in occasione della gior-
nata mondiale delle malattie rare,
che quest’anno ricorre in un giorno
anch’esso raro, il 29 febbraio.
«Equità» è il tema chiave scelto da
Eurordis, Federazione europea del-
le associazioni, promotrice della
campagna di sensibilizzazione per
far crescere, da qui ai prossimi an-

gionali subito dopo l’autorizzazio-
nedell’Agenzia italianadel farmaco
(Aifa), senza ulteriori lungaggini»
sottolinea Annalisa Scopinaro.
«Inoltre, vanno introdotte quanto
prima le terapie innovative e avan-
zate per le quali sia stata dimostrata
l’efficacia: tenuto conto che alcuni
di questi trattamenti devono essere
somministrati nei primi mesi di vi-
ta, è necessario un continuo sforzo
sia da parte dei ricercatori per avere
test attendibili che individuino le
malattie findallanascita, siadapar-
te delle autorità sanitarie per am-
pliare in tempo reale il pannello
dello screening neonatale esteso,
via via che sonodisponibili lenuove
terapie».

Disparità di trattamento
C’è poi la nota dolente delle dispari-
tà di trattamento da Regione a Re-
gione, a volte anche da Asl ad Asl.
Dice la presidente di Uniamo: «Nel
campo delle malattie rare, alcune
funzioni dovrebbero essere accen-
trate a livello nazionale, per esem-
pio, i farmaci in fascia C (a paga-
mento) e altri prodotti necessari,
come creme dermatologiche e col-
liri, prescritti nel piano terapeutico
dal centro di riferimento, sono for-
niti gratuitamente in alcune Regio-
ni,mentre in altre tocca pagarli. Per
garantirli a tutti imalati chenehan-
no bisogno, indipendentemente
dal luogo di residenza, dovrebbe

esserci una sorta di prontuario na-
zionale che stabilisca i prodotti in-
dispensabili per ciascuna patolo-
gia, in modo che siano inseriti nei
Livelli essenziali di assistenza (Lea)
e garantiti su tutto il territorio».
Le persone con malattia rara at-

tendono il nuovo Piano nazionale
malattie rare, uno strumento per
garantire le medesime tutele ai pa-
zienti in tutta Italia. Il precedente
Piano, mai del tutto applicato, è
scaduto nel 2016; attualmente c’è
un tavolo di lavoro presso il mini-
stero della Salute, al quale parteci-
pano anche i rappresentanti dei pa-
zienti. «Vorremmoche il nuovoPia-
no nazionale fosse finanziato o,
perlomeno, inserito nel Patto della
Salute» afferma Scopinaro, che
conclude: «Equità significa anche
garantire aimalati pari opportunità
nella vita,perquestooccorrepoten-
ziare la rete dei servizi sociali di
supporto alla persona, assicurare la
corretta valutazione della malattia
rara in sede di commissione di in-
validità e handicap, tutelare il dirit-
to al lavoro, rendere accessibili i
luoghi pubblici e privati, approvare
la legge a sostegno dei caregiver».
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ni, la consapevolezza che i pazienti
devono affrontare, oltre lamalattia,
anche disuguaglianze nell’accesso
adiagnosi, cure, lavoro, vita sociale.

Il convegno
Il 28 febbraio a Roma si terrà il con-
vegno «Lemalattie rare: una priori-
tà per la sanità pubblica?», organiz-
zatodaUniamo-Federazione italia-
na malattie rare con l’Intergruppo
parlamentare malattie rare: sarà
l’occasione per chiedere a decisori
politici, ricercatori, operatori sani-
tari di rinnovare l’impegno a mi-
gliorare le condizioni di vita delle
persone con malattia rara. «È tem-
podiagirepergarantireparioppor-
tunità ai malati rari dando loro un
supporto concreto» afferma la pre-
sidente di Uniamo, Annalisa Scopi-
naro. «Equità nell’accesso alle cure
significa abbreviare i tempi di ap-
provazione dei farmaci orfani, ren-
derli disponibili nei prontuari re-

In Italia Il 28 febbraio a Roma
si terrà il convegno
«Le malattie rare: una priorità
per la sanità pubblica?»,
organizzato da Uniamo -
Federazione italiana malattie
rare con l’Intergruppo
parlamentare malattie rare

30
per cento di tutte
le malattie rare
non ha ancora un nome

Il PianoNazionale
si attende dal 2016
e dovrebbe garantire
le stesse tutele
in ogni Regione
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