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Le attività di ricerca possono essere così suddivise:

i. ricerca di base, che ha come obiettivo l’avanzamento delle conoscenze di base;

ii. ricerca eziopatogenetica, che indaga sui meccanismi di azione sottostanti alle malattie e sui fattori di rischio associati;

iii. ricerca clinica, per la realizzazione, sviluppo e valutazione di strumenti di diagnosi e trattamento;

iv. ricerca socio-sanitaria, che si svolge attraverso la raccolta, interpretazione e utilizzazione di informazioni e loro utilizzo in sanità pubblica.
La spinta dei pazienti in questo settore deriva dalla consapevolezza che i progressi diagnostico-terapeutici dipendono dal miglioramento delle conoscenze scientifiche sulle cause, sui meccanismi d’azione e su nuovi approcci terapeutici.
Il gruppo di lavoro ha identificato e discusso le seguenti criticità:

1) realizzazione e sviluppo di bio-banche
2) difficoltà nella ricerca clinica

3) aspetti economici

4) registrazione epidemiologica

5) analisi della qualità della vita e dell’assistenza
Di seguito sono riportate le criticità con le  possibili soluzioni proposte

Realizzazione e sviluppo di bio-banche
La ricerca patogenetica si deve confrontare con la difficile reperibilità di campioni biologici. Inoltre, la realizzazione e lo sviluppo di Bio-Banche, che rappresenta allo stato attuale una strategia considerata di rilevante importanza dalla comunità scientifica, trova delle limitazioni nel Provvedimento del Garante del 22 Febbraio 2007 riguardante “l’Autorizzazione al Trattamento di dati genetici”.  

Soluzioni possibili:
1. Non si conosce con precisione la mappatura  delle bio-banche nel nostro Paese. Si ritiene indispensabile promuovere una indagine conoscitiva sulle bio-banche esistenti a livello nazionale (estendibile a livello europeo).

2. Si ritiene indispensabile un confronto con le Autorità del Garante. La priorità è la tutela socio-sanitaria (le malattie rare sono già svantaggiate) e non  la riservatezza. Si ritiene necessario dare maggiore autorità ai  comitati etico-scientifici.  

3. Si propone l’obbligo di comunicazione sull’esistenza, sulle finalità e sul contenuto della bio-banche all’ISS al fine di realizzare un Registro delle bio-banche delle Malattie Rare a livello nazionale.

4. Si propone di incentivare la messa in rete delle bio-banche esistenti anche attraverso meccanismi che prevedono incentivi economici e finanziamenti.

5. Si propone di favorire la costituzione di consorzi europei sulle bio-banche. 

6. Si propone di favorire la realizzazione  e lo sviluppo di bio-banche presso l’ISS in particolare per le sindromi  a eziopatogenesi sconosciuta.

Difficoltà nella ricerca clinica:

La ricerca clinica è resa difficile dai piccoli numeri. Spesso non sono disponibili trials clinici randomizzati anche in relazione alla variabilità clinica ed eziopatogenetica delle singole entità nosologiche ed è comunque necessario fare riferimento a una casistica multicentrica la cui utilizzazione presenta complessità metodologiche.

Soluzioni possibili 

1) Si ritiene che la rete assistenziale del D.M. 279/2001 (prevenzione, diagnosi, trattamento) debba essere in grado di svolgere un ruolo anche nell’attività di ricerca clinica (arruolamento di pazienti, partecipazione , organizzazione). 

2) Si ritiene indispensabile considerare la ricerca una fase dell’assistenza (prevenzione, diagnosi e trattamento e ricerca). In altre parole, si considera la ricerca come una terapia in divenire, garantita nell’ambito del Diritto alla Salute. 

3) Constatato che l'attuale normativa che regola le autorizzazioni alla sperimentazione di nuove terapie, con particolare riguardo alla terapia genica e all'utilizzo di cellule staminali adulte, prevede che l'autorizzazione sia accordata sulla base di una aspettativa di vita molto limitata (come nel caso dei malati oncologici) e non contempla altre condizioni patologiche, il cui orizzonte temporale non è precisamente definito ma che si distinguono per l'alta criticità della qualità della vita,  si chiede un percorso specifico per l'autorizzazione alla sperimentazione di nuove terapie per le malattie rare, definito sulla base della mutazione genetica trattata in modo da permettere la creazione di un gruppo di soggetti idonei alla terapia, riducendo i tempi di attesa per l'istruzione dell'autorizzazione.
4) Si ritiene indispensabile istituire un Fondo Nazionale per la ricerca nelle patologie rare (in aggiunta al fondo nazionale per la cura delle stesse). L’utilizzo di questo fondo sarà vincolato al rispetto di linee guida realizzate in collaborazione con le associazioni dei Pazienti.

 Aspetti economici

I piccoli numeri influiscono anche su aspetti economici che riguardano sia lo sviluppo della ricerca patogenetica che clinica (pochi investimenti - per patologie che riguardano pochi pazienti).
Soluzioni possibili:

1) Ribadendo il diritto alla salute costituzionalmente garantito, sollecitare le Istituzioni, Ministero della Salute, Ministero della Ricerca Scientifica e Università, ecc  a garantire maggiori  risorse per le malattie rare nell’ambito delle funzioni del SSN per un più efficace intervento.
2) Si indica la necessità di istituire fondi nazionali per le malattie rare sia per la ricerca eziopatogenetica, clinica e sociosanitaria che per l’Assistenza. 
3) Si suggerisce si sviluppare incentivi alle case farmaceutiche.
4) Si indica la necessità inserire tempestivamente nei LEA tutti gli interventi che hanno dimostrato efficacia.
5) Si suggerisce di aumentare la percentuale sul reddito detraibile di fondi destinati per liberalità se le donazioni vengono effettuate in favore del fondo per malattie rare ivi compresi rendite da vendita e/o utilizzo di beni e/o oggetti di sequestro o comunque nella disponibilità dello Stato.  
Registrazione epidemiologica

In generale, non sono sufficientemente sviluppate attività di registrazione epidemiologica sulle malattie rare e ciò comporta da un lato carenze conoscitive che si riflettono negativamente sulla capacità di sviluppare strategie di sanità pubblica che riguardano anche la programmazione delle attività di ricerca e dall’altro la mancanza di una base dati utilizzabile per studi sull’eziologia la patogenesi e trials clinici.
Soluzioni possibili: 
1) Si indica la registrazione epidemiologica quale priorità nelle attività sia di ricerca che di sanità pubblica nelle malattie rare.Si rileva che la registrazione epidemiologica deve essere effettuata attraverso diagnosi specifiche (dai centri diagnostici) e non come fatto amministrativo.  

Analisi sulla qualità della vita e dell’assistenza

Non è stato  sufficientemente sviluppato l’ambito di studio che riguarda la qualità della vita e dell’assistenza con riferimento alle malattie rare nel loro insieme.  

Soluzioni possibili:
1) Si suggerisce di sviluppare le attività di ricerca socio-sanitaria per la rilevazione dei bisogni attraverso studi ad hoc. 
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