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Punto A: formazione degli operatori
Il gruppo di lavoro ha identificato e discusso le seguenti criticità:

1) Limitata conoscenza ed esperienza da parte degli operatori sanitari degli aspetti diagnostici e terapeutici delle malattie rare
2) Mancata disponibilità di protocolli e linee guida 

3) Limitata condivisione delle informazioni/conoscenze tra gli operatori sanitari

4) Scarsa sensibilizzazione/conoscenza delle malattie rare da parte dei diversi operatori coinvolti nella gestione/assistenza del malato raro (operatori sociali, para medici, infermieri etc)

5) Limitate conoscenze delle procedure burocratiche/amministrative relative alle malattie rare  
6) Inadeguatezza del curriculum universitario rispetto alle caratteristiche e specificità delle malattie rare
7) Modesta disponibilità di percorsi formativi post laurea

8) Inadeguatezza dei fondi dedicati alla formazione ed all’aggiornamento
Di seguito sono riportate le possibili soluzioni proposte

1) Aumentare le conoscenze sulle malattie rare attraverso una revisione del curriculum universitario dei medici e degli operatori sanitari e sociali. Le informazioni ed i nuovi insegnamenti dovranno basarsi ed includere i protocolli e le linee guida definite, in collaborazione, dagli esperti del settore.
2) Definire corsi di formazione ed opportunità di aggiornamento post laurea (inclusi master universitari) specifici per le diverse professionalità e livelli di assistenza per le malattie rare. Alcuni esempi di opportunità formative per i diversi operatori sanitari e non sono riportate di seguito:
· MMG ed altri medici che lavorano in strutture di assistenza (pubbliche, private)
Obiettivi: favorire il sospetto diagnostico, seguire il piano terapeutico definito dal presidio, acquisire informazioni sui presidi e le procedure amministrative/burocratiche

Corsi proposti: corsi in aula; aggiornamento pratico in “corsia” con frequentazione di specifiche cliniche o pronto soccorso

· Specialisti dei Centri di Riferimento per le malattie rare
Obiettivi: Aggiornamento continuo delle tecniche di diagnosi e terapia per le specifiche e diverse malattie rare
Corsi proposti: aggiornamento teorico e pratico attraverso l’attivazione di programmi di scambio formativi (rotazione del personale) in centri di expertise nazionali ed internazionali

Inoltre la sensibilizzazione e l’aggiornamento continuo post laurea deve essere rivolto anche a:

- personale paramedico
- amministrativi

- operatori dei servizi sociali

- psicologi

- farmacisti (ospedalieri e territoriali)

- nuove figure emergenti quali ad es. il counselor 
3) Il Ministero della Salute e l’ISS devono farsi promotori di programmi di formazione adeguati e mirati alle peculiarità e specificità delle malattie rare. I corsi dovranno essere condotti dagli esperti delle patologie affrontate identificati dall’ISS in base alla loro expertise (pubblicazioni, casi trattati, coinvolgimento in progetti di ricerca etc.). Fondamentale sarà il coinvolgimento dei pazienti nel riconoscimento dell’expertise.
4) Riconoscimento/avvallo da parte del Ministero della Salute dei Corsi di formazione effettuati dalle associazioni ed altri enti proponenti
5) Promuovere momenti/fora di discussione tra esperti con ricorrenza annuale (per promuovere lo scambio di informazioni ed esperienze)

A supporto delle attività di formazione ed aggiornamento, sarà importante garantire la disponibilità e quindi l’accessibilità agli operatori di informazioni scientificamente corrette ed aggiornate (vedi Gruppo di lavoro informazione/comunicazione: schede tecniche, centro documentazione etc.) per supportare la ricerca attiva, fondamentale, del medico di informazioni sulle malattie rare.
Punto B: Uniformità dell’assistenza sanitaria sul territorio nazionale (assicurata mediante diffusione di linee – guida, protocolli diagnostico-assistenziali, ecc.)
Criticità affrontate:  ( Fare riferimento al Gruppo di lavoro: Presa in carico)

Di seguito sono riportate le possibili soluzioni proposte

In aggiunta alle proposte del gruppo di lavoro sulla presa in carico, si raccomandano le possibili soluzioni
1) assicurare sussidi assistenziali alle famiglie per garantire la disponibilità di tutto quanto il malato di malattia rara abbia bisogno (presidi assistenziali, prodotti da banco, dieta, fisioterapia etc.) in base alla specificità della sua malattia e secondo quanto definito dal piano terapeutico
2) garantire l’applicazione delle leggi esistenti (vedi gruppo di lavoro integrazione socio-sanitaria) per rispondere alle specificità delle malattie rare
3) definizione di figure di riferimento (operatori sanitari e/o sociali) per le malattie rare nelle diverse strutture dedicate (presidi della rete, ASL etc.)

4) definizione di schede sanitarie per i malati rari con le specifiche essenziali della malattia a supporto degli interventi condotti in condizione di urgenza (es. accesso al pronto soccorso) o in sede diversa dal proprio paese
5) valutazione continua del network assistenziale (centro di riferimento e rete di assistenza territoriale) per garantire la qualità di tutte le prestazioni definite dal piano terapeutico/assistenziale per il miglioramento della qualità della vita 
6) Il medico quando viene a conoscenza del fatto che il paziente ha una malattia rara, dovrebbe avere l’obbligatorietà di contattare e consultare il centro di expertise

L’attuazione di tali proposte è vista come parte integrante del funzionamento e della qualità del network di assistenza (descritto dal gruppo di lavoro presa in carico) per le malattie rare. 

L’implementazione in tutte le regioni degli interventi proposti contribuirebbe ad uniformare l’assistenza sanitaria sul territorio nazionale garantendo:
· professionalità e competenza dei presidi/centri per la cura dei pazienti con malattia rare sull’intero territorio nazionale, 

· la definizione e disponibilità di un network assistenziale in ogni regione,

· l’accesso a farmaci, terapie ed altri sussidi fondamentali per le diverse e peculiari esigenze delle specifiche malattie rare per tutti i cittadini italiani con malattia rara.
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