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Premessa
Le malattie rare, per le loro caratteristiche (carattere ereditario, insorgenza precoce, cronicità, bassa incidenza) sono gravi e onerose da ogni punto di vista per paziente e famiglia. 

I pazienti e le loro famiglie incontrano notevoli difficoltà nell'ottenere e dare informazioni e nell' individuare il percorso appropriato all’interno del servizio sanitario nazionale.

Da una tale situazione scaturiscono difficoltà diagnostiche, che influiscono sulla qualità dell'assistenza fornita ed accentuano nei malati la sensazione di isolamento.

Inoltre, le informazioni destinate agli operatori sono frammentarie e di difficile accesso.

È quindi necessario che gli operatori accedano in tempo reale a raccomandazioni convalidate ed aggiornate per le procedure  cliniche e che siano in grado di individuare i servizi specializzati a cui potere indirizzare, se necessario, i pazienti in cura.

La disponibilità di informazioni convalidate, che siano pertinenti e di facile accesso, è pertanto un elemento essenziale per il miglioramento dell'assistenza fornita ai pazienti.

 Una informazione chiara ed esaustiva sul proprio stato di salute e sulla disponibilità di prestazioni rappresenta un diritto del cittadino.

Le richieste nel settore delle malattie rare sono rappresentate da  informazioni: 

a)  sulla malattia (informazioni inerenti l’epidemiologia, l’eziologia, la clinica, l’evoluzione della patologia, ecc); 

b) sulla diagnosi (quali  sono e dove effettuare  gli esami diagnostici);

c) su Presidi/Centri sanitari specializzati per la diagnosi e la  terapia di specifiche malattie rare;

d) sulle disponibilità di terapie psicologiche/riabilitative;

e) sulle disponibilità di linee guida;

f) sugli esperti che si occupano di malattie rare;

g) sulle ricerche in atto;

h) sui servizi di genetica;

i) sui nuovi farmaci (se e dove sono in programma o si stanno svolgendo trials clinici, oppure informazioni sulla disponibilità di terapie);

j) sulle  associazioni che si occupano della patologia;

k) sulla modalità per ottenere le prestazioni sanitarie in esenzione;

l) sulla modalità per accedere alla tutela sociale e al  sostegno economico.

Il gruppo di lavoro ha identificato e discusso le seguenti criticità:
1) carenza di informazioni e scarsità di comunicazioni
Di seguito sono riportate le criticità con le  possibili soluzioni proposte

Carenza di informazioni e scarsità di comunicazioni

Soluzioni possibili
Per migliorare la diffusione di informazioni corrette ed aggiornate l’Istituto Superiore di Sanità si è impegnato, su tutto il territorio nazionale:

1) A Creare un Centro di Documentazione presso il Centro Nazionale Malattie Rare (ISS). Il materiale che sarà raccolto (pubblicazioni, ricerche, riviste, ecc) sarà a disposizione dei pazienti affetti da malattie rare, dei loro familiari, delle Associazioni di Pazienti, dei professionisti (es. docenti, educatori, infermieri, medici, psicologi), degli studenti e dei ricercatori.
Le informazioni scientifiche dovranno essere fornite in modalità standard attenendosi alle indicazioni fornite dal CNMR.
Per la stesura delle schede patologie si dovrà avvalere di specialisti operanti presso i Presidi accreditati e/o da specialisti accreditati segnalati dalle Associazioni.

Per le altre informazioni si dovrà avvalere di Banche Dati (EMEA, PUB MED, NIH, OMIM ecc) e di esperti 
Il Centro Nazionale Malattie Rare deve fornire:
· Schede informative per singole patologie (informazioni inerenti l’epidemiologia, l’eziologia, la clinica, l’evoluzione della patologia, ecc);
· Informazioni inerenti diagnosi (quali sono e dove effettuare gli esami diagnostici) e su Presidi/Centri sanitari specializzati per la diagnosi e la terapia di specifiche malattie rare;

· Riferimenti legislativi materiale informativo su leggi e diritti a tutela delle persone con malattie rare e delle leggi di riferimento per il riconoscimento dell’invalidità e disabilità;
· Materiale divulgativo delle Associazioni dei Pazienti e ove non costituite delle singole persone di riferimento (es. lista delle Associazioni esistenti sul territorio e le attività svolte dalle stesse);
· Linee guida sulle singole patologie, trials clinici, attività di ricerca.
2) Ad Attivare presso il Centro Nazionale Malattie Rare un Telefono Verde dedicato alle Malattie Rare. Il servizio dovrà essere garantito da personale esperto e rivolto a pazienti, ai familiari, ad operatori sanitari e sociali e alla popolazione generale.

· Il Telefono Verde dovrà avvalersi di tutte le Banche Dati del Centro di Documentazione del CNMR al fine di poter fornire le notizie più appropriate al corrispondente in relazione alla singola patologia.
Le informazioni che saranno fornite sono:

· Strutture sanitarie identificate mediante delibere regionali in attuazione del D.M. 279/2001;

· Sulle Associazioni di pazienti e loro famigliari presenti sul territorio nazionale;

· Aspetti tecnico-legislativi (invalidità, esenzioni, certificazioni).
Sulle informazioni di disponibilità non immediata si apre un ticket di chiamata, al fine di fornire le informazioni nel più breve tempo possibile (al massimo una settimana).
3) A Potenziare il sito web del Centro Nazionale Malattie Rare dell’Istituto Superiore di Sanità da cui sarà possibile accedere alle informazioni sulle malattie rare. Il portale permetterà inoltre di poter accedere ai siti nazionali ed internazionali.
Le informazioni che si dovranno dare sono rappresentate da: 

· Schede informative per singole patologie;
· Informazioni Presidi/Centri sanitari specializzati per la diagnosi e la terapia di specifiche malattie rare;

· Informazioni sulla disponibilità di farmaci orfani;
· Informazioni sulle Attività delle Associazioni che si occupano di malattie rare;
· Informazioni sulla tutela sociale ed amministrativa;
· Articoli scientifici, testi, opuscoli su selezionate malattie rare.
4) A Sviluppare un forum nazionale delle Malattie Rare disponibile presso il sito del CNMR dedicato allo scambio di informazioni tra gli esperti (operatori soci-sanitari e Associazioni).
5)A Sviluppare un forum moderato dedicato ai pazienti. Il servizio permetterà agli utenti di confrontarsi sulle problematiche legate alle Malattie Rare.
Per lo svolgimento di queste attività in collaborazione con le Associazioni, il Centro Nazionale Malattie Rare sta attivando il censimento delle attività delle stesse.

Inoltre, altre possibili idee per migliorare la diffusione delle informazioni potrebbero essere:
1) Armonizzare le informazioni che saranno date a livello Nazionale, Regionale, Locale e creare un Network per la divulgazione delle informazioni su tutto il territorio.

a. E’ indispensabile, al fine di avere a disposizione informazioni attendibili relativamente alla situazione nazionale, prevedere modifiche al D.M. 279/2001 ad es (obbligatorietà delle segnalazioni dei dati epidemiologici da parte dei presidi regionali al Registro nazionale).
b. Prevedere l’individuazione da parte delle Regioni, dei Presidi non solo dedicati alla diagnosi e cura pediatrica ma anche dell’adulto.
2 )  Realizzare schede informative sulle specifiche malattie rare da distribuire ai pazienti/utenti.

3 )  La distribuzione delle schede sarà effettuata dal CNMR ai Presidi delle malattie rare e la stesura delle stesse sarà effettuata da specialisti operanti presso i presidi accreditati e/o da specialisti accreditati segnalati dalle Associazioni. 
4 )  Realizzare materiale informativo su leggi e diritti a tutela delle persone con malattie rare e delle leggi di riferimento per il riconoscimento dell’invalidità e disabilità.  Il materiale informativo potrà essere reso disponibile a livello dei presidi individuati dalle regioni come emerso dal gruppo di lavoro “accertamento dell’invalidità, certificazione - esenzione”. 

5 )  Realizzare campagne informative pubbliche (spot pubblicitari), radiocomunicati e opuscoli sulle Malattie Rare.
6 )  Promozione di una giornata nazionale dedicata alle malattie rare ed altre iniziative per sensibilizzare la popolazione sulle malattie rare.
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