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Il presente quaderno illustra gli esiti del confronto promosso da UNIAMO
tra associazioni pazienti, rappresentanti istituzionali e stakeholder
pubblici e privati sui temi della ricerca, delle sperimentazioni cliniche e
dell’etica. La Federazione ha avviato un percorso partecipato tra le
Associazioni al fine di far emergere necessità e bisogni relativi alle
tematiche in questione, e di individuare gli ostacoli che limitano un
avanzamento generale del sistema in questo ambito. Il 10 luglio 2025, nel
corso dei Gruppi di Lavoro organizzati durante la prima giornata della
convention annuale di MonitoRare, i rappresentanti delle Associazioni
hanno riportato le riflessioni fatte e le criticità individuate a diversi
stakeholder: da questo confronto sono emerse alcune proposte ed
esperienze che potrebbero trasformarsi in possibili soluzioni, che
vengono esposte in questa pubblicazione. 

Le opinioni espresse dai partecipanti sono da intendersi a titolo
personale e non rappresentative di posizioni ufficiali dei rispettivi enti di
appartenenza, pubblici o privati. 

Il documento è una sintesi di quanto discusso e vuol essere uno
strumento di supporto alle politiche italiane, anche rispetto all'Europa,
evidenziando punti di convergenza e anche quanto non ha ancora un
parere unanime nei soggetti coinvolti, ma su cui si può lavorare per
trovare una concordanza. 

La Federazione continuerà a stimolare il dibattito su queste tematiche,
coinvolgendo tutti gli attori in gioco e illustrando le posizioni della
comunità delle persone con malattia rara, raccolte attraverso processi di
confronto interni ed esterni alla Federazione e in collaborazione con
Eurordis. 
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1.Premessa

Uno dei quattro pilastri della strategia di Uniamo è la ricerca, tema che
rappresenta il cardine sul quale si poggiano le speranze delle persone con
malattia rara. La ricerca è stata anche il focus intorno al quale sono stati
organizzati gli incontri e i convegni del Rare Disease Day 2025, durante i quali il
tema è stato affrontato sotto diversi punti di vista. La Federazione, inoltre, ha già
pubblicato due Effemeridi collegate alla ricerca, una relativa al Regolamento
Europeo sullo spazio dei dati sanitari (European Health Data Space) e una
seconda che ha approfondito il ruolo dei rappresentanti dei pazienti nei
Comitati Etici alla luce del Regolamento Europeo 536/2014.

Il termine ricerca per le malattie rare va inteso nel senso più ampio possibile.
In primo luogo, la ricerca finalizzata alla produzione di farmaci, terapie e
trattamenti, rispetto alla quale è necessario creare un ambiente favorevole
attraverso il lavoro comune con le aziende, la sensibilizzazione delle istituzioni e
il coinvolgimento delle reti associative. L’obiettivo di sistema, in questa
accezione, è duplice: favorire gli investimenti in progetti di ricerca sulle
malattie rare, ma al contempo garantire la qualità e l’adeguatezza
dell’infrastruttura di ricerca (i centri di sperimentazione). 
In secondo luogo, una particolare attenzione va dedicata a ricerche e alla
sistematizzazione dei dati sulla storia naturale delle malattie rare. Questi dati
sono indispensabili per aumentare la conoscenza, e la loro sistematizzazione
contribuisce ad una maggior uniformità nella raccolta, facilitando di
conseguenza la condivisione fra i ricercatori e indirizzando le sperimentazioni
cliniche. La raccolta di dati Real World contribuisce inoltre a verificare l’efficacia
e la sicurezza dei farmaci.
Il benessere di una persona, però, non si esaurisce nella terapia, ma riguarda
anche e soprattutto la sua possibilità di partecipare alla vita sociale e
lavorativa di una comunità. Ecco perché serve investire anche nella ricerca
finalizzata alla produzione di dispositivi medici e ausili dal grande valore
innovativo, che migliorano notevolmente la qualità della vita di molte persone
con malattia rara permettendo loro di svolgere un’attività lavorativa, praticare
uno sport e impegnarsi in molte attività: in poche parole, consentendogli di
vivere una vita piena. L’innovazione tecnologica e la ricerca rivestono un ruolo
fondamentale anche nei percorsi preventivi e riabilitativi, in quanto possono
dare risposte sull’efficacia di un determinato trattamento, nell’ottica di
un’assistenza sempre più patient centered. 
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Last but not least, la ricerca nella nostra prospettiva riguarda anche una
maggior efficacia ed efficienza del sistema, attraverso l’adozione di modelli
organizzativi che ottimizzino il percorso dei pazienti e delle loro famiglie
all’interno del sistema sanitario e sociale. I modelli adottati fino ad oggi non
hanno visto coinvolte le persone con patologia nella ideazione dei percorsi,
risultando spesso ottimizzati per chi lavora nel sistema invece che verso chi ne
deve usufruire. 
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2.I dati disponibili

Il mondo della ricerca in Italia nell’ambito delle malattie rare è ampio e
variegato; non segue un filo comune, ma si sviluppa in modo frammentato
attraverso progetti promossi e coordinati sia da enti pubblici sia da
organizzazioni private. Questo porta a due considerazioni: non esiste una
conoscenza chiara su quanti e quali siano i progetti in corso, e non c’è stata
fino ad oggi una strategia di sistema o una regia nazionale che aiuti a
individuare le priorità in termini di investimenti. Il Comitato Nazionale
Malattie Rare sta provando a dare una sistematizzazione a questi due aspetti,
con un lavoro che ad oggi è alle prime battute.

Grazie ai dati forniti ogni anno dal rapporto MonitoRare, è possibile individuare
alcuni trend sulla ricerca in ambito malattie rare in Italia e in Europa che
possono rappresentare un punto di partenza per affrontare le questioni più
urgenti in questo settore.

Dal Rapporto MonitoRare 2025, basato su dati 2024, si evince che:
Dopo la crescita osservata fino al 2021, prosegue la riduzione degli studi
clinici autorizzati sulle malattie rare: appena 163 nel 2024 (il 27,1% del
totale delle sperimentazioni cliniche); erano 187 nel 2023, 230 nel 2022 e 260
nel 2021.
Anche nel 2024, pur in misura minore rispetto agli anni precedenti, le
sperimentazioni cliniche sulle malattie rare in Fasi I e II superano la soglia
del 50% (50,9% nel 2024) e, in particolare, si nota un deciso incremento in
termini percentuali degli studi clinici di Fase I (quasi 1 su 5) negli ultimi 3
anni.
La distribuzione delle sperimentazioni cliniche sulle malattie rare per
tipologia di medicinale conferma la prevalenza dei principi attivi di natura
chimica (52,4% del totale in linea con il 55,8% del totale delle
sperimentazioni cliniche 2024).
I progetti di ricerca sulle malattie rare con la presenza di gruppi di ricerca
italiani sono poco meno di 1/10 del totale dei progetti di ricerca sulle
malattie rare inseriti nella piattaforma ORPHANET; il dato conferma il trend
decrescente dei cinque anni precedenti.
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Sono 42 su 51 (1 in più dell’anno precedente) le biobanche aderenti al
network BBMRI, che raccolgono campioni di malattie rare sul territorio
nazionale:

22.159 i campioni raccolti nel corso dell’ultimo anno (+ 6.326 rispetto
all’anno precedente).
2.624 i campioni distribuiti nel corso dell'anno (+ 554 rispetto all'anno
precedente).

A giugno 2025, l’Agenzia Italiana del Farmaco ha lanciato un nuovo bando
di ricerca indipendente, con uno stanziamento di 17,8 milioni di euro,
interamente dedicato alle malattie rare. Le risorse derivano dall’incremento
del cd. Fondo AIFA costituito dal contributo sulle spese promozionali
sostenute annualmente dalle aziende farmaceutiche disposto dalla Legge n.
175/2021.
Il Consiglio Nazionale delle Ricerche ha attivi ben 138 progetti di ricerca
sulle malattie rare per un valore totale di quasi 29 milioni di euro. I progetti
in oggetto hanno un’alta variabilità dei finanziatori/fondi di finanziamento:
si va infatti varia da progetti di ricerca finanziati dai fondi europei (Piano
Nazionale di Ripresa e Resilienza, Horizon, ...), fondi Ministeriali (Ministero
della Salute, Ministero dell’Università e della Ricerca, ...) finanziamenti
regionali oltre che finanziamenti da singole associazioni e fondazioni.
Gli Istituti di Ricovero e Cura a Carattere Scientifico in Italia sono 53, di cui
23 pubblici (43,4%) e 30 privati (56,6%) con una forte disomogeneità nella
distribuzione territoriale. La Regione più rappresentata è la Lombardia con
19 IRCCS (35,8% del totale), seguita da Lazio (8 - 15,1%) ed Emilia-Romagna (5
– 9,4%); in Abruzzo, Calabria, Sardegna, Trentino-Alto Adige e Valle d’Aosta
non è presente alcun IRCCS. Nel 2024 sono stati attivati da parte degli IRCCS
117 progetti di ricerca corrente sulle malattie rare, pari al 2,3% dei progetti
totali per un valore economico complessivo di €1.118.465,24, registrando una
decisa diminuzione rispetto al triennio precedente (erano 492 nel 2021).
In attuazione dell’obiettivo di potenziamento delle attività di ricerca sulle
malattie rare di cui alla mission M6C2 2.1 “Valorizzazione e potenziamento
della ricerca biomedica del SSN” del Piano Nazionale Ripresa e Resilienza,
sono stati pubblicati 2 bandi di ricerca su base competitiva, dedicati alla
materia in commento, che hanno portato al finanziamento di n. 126 progetti
(di cui 46 in favore delle Regioni), per un totale di € 116.888.540,60.
Un importante ruolo nel sostenere la ricerca in ambito biomedico è svolto
dalla Fondazione Telethon. Nel periodo 2020-2024 l’investimento totale in
ricerca sulle malattie rare è stato di oltre 244 milioni di euro (+24 milioni
rispetto al periodo 2019-2023). 
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3.Quadro normativo

Le fonti normative relative alla ricerca in ambito malattie rare sono,
principalmente, la Legge 175/2021, il Piano Nazionale Malattie Rare 2023-2026, il
Programma Nazionale per la Ricerca 2021-2027 e, a livello europeo, il
Regolamento European Health Data Space. 

Legge 175/2021
Art. 11
Finanziamento della ricerca sulle malattie rare e dello sviluppo dei farmaci
orfani
1. A decorrere dall'anno 2022, il fondo di cui all'articolo 48, comma 19, lettera a),
del decreto-legge 30 settembre 2003, n. 269, convertito, con modificazioni,
dalla legge 24 novembre 2003, n. 326, è integrato con un ulteriore versamento
pari al 2 per cento delle spese autocertificate entro il 30 aprile di ogni anno da
parte delle aziende farmaceutiche sull'ammontare complessivo della spesa
sostenuta nell'anno precedente per le attività di promozione rivolte al
personale sanitario.
2. Il Fondo di cui al comma 1, per la parte delle risorse di cui al medesimo
comma, è destinato alle seguenti attività:
a) studi preclinici e clinici promossi nel settore delle malattie rare;
b) studi osservazionali e registri di uso compassionevole di farmaci non ancora
commercializzati in Italia;
c) programmi di sorveglianza su farmaci orfani e su altri trattamenti innovativi
immessi in commercio sulla base di ipotesi biologiche e di evidenze iniziali di
efficacia, ma privi di conoscenze certe sull'efficacia e sulla sicurezza del loro uso
a medio e a lungo termine;
d) ricerca e sviluppo di farmaci orfani plasmaderivati;
e) progetti di sviluppo di test per screening neonatali per la diagnosi di malattie
rare per cui sia disponibile, o in fase di sviluppo avanzato comprovato, una cura.
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Art. 12
Incentivi fiscali
1. Al fine di favorire la ricerca finalizzata allo sviluppo di protocolli terapeutici
sulle malattie rare o alla produzione dei farmaci orfani, ai soggetti pubblici o
privati che svolgono tali attività di ricerca o che finanziano progetti di ricerca
sulle malattie rare o sui farmaci orfani svolti da enti di ricerca pubblici o privati
è concesso, a decorrere dall'anno 2022, nel rispetto della normativa europea
sugli aiuti di Stato, un contributo, nella forma di credito d'imposta, pari al 65 per
cento delle spese sostenute per l'avvio e per la realizzazione dei progetti di
ricerca, fino all'importo massimo annuale di 200.000 euro per ciascun
beneficiario, nel limite di spesa complessivo di 10 milioni di euro annui.
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Piano Nazionale Malattie Rare 2023-2026
Il PNMR 2023-26 contiene un intero capitolo dedicato alla ricerca, con specifici
obiettivi e azioni, strumenti per realizzarli e indicatori per monitorarli. 
Nello specifico, tra gli obiettivi, il primo indica la necessità di ottimizzare
l'utilizzo dei fondi disponibili per le malattie rare, attraverso processi di
prioritizzazione degli investimenti e mediante la sinergia tra investimenti nella
direzione di una partnership pubblico-privata. Si vuole inoltre assicurare un
monitoraggio costante delle iniziative in atto e censire e sostenere le
infrastrutture della ricerca. Soprattutto, il Piano sottolinea l’esigenza di
incentivare la partecipazione dei pazienti ai progetti di ricerca, attraverso la
valorizzazione dei PROM’s e dei PREM’s

Per il raggiungimento di questi obiettivi, il PNMR identifica diverse azioni e
strumenti. Particolarmente dettagliato il piano d’azione che riguarda le
infrastrutture della ricerca, che prevede la messa in rete delle risorse esistenti, la
creazione di una comunità di pratica virtuale attraverso la valorizzazione delle
best practices, la definizione di criteri comuni standard che siano condivisi su
tutto il territorio nazionale e tanto altro. Addirittura il Piano definisce già le aree
della ricerca che devono essere prioritarie, e indica nei bandi competitivi lo
strumento principale per la copertura dei finanziamenti.
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Programma Nazionale per la Ricerca 2021-2027
Il PNR 2021-2027, nella parte che riguarda la Salute, identifica le malattie rare
come una priorità della ricerca, con un impatto atteso soprattutto nel campo
della diagnostica prenatale e diagnosi precoce di patologie. Anche lo studio
delle terapie cellulari e la ricerca finalizzata alla creazione di nuovi farmaci
riveste un ruolo di primo piano per le malattie rare, così come l’investimento
nella ricerca su terapie geniche e sulla medicina personalizzata, aspetto
decisamente rilevante per le patologie rare. 

European Health Data Space Regulation
Lo spazio europeo dei dati sanitari (European Health Data Space, EHDS)
rappresenta il primo spazio comune dei dati dedicato ad un settore specifico
nell'ambito della strategia europea per i dati. Per quanto riguarda la ricerca,
l’obiettivo della normativa è quello di garantire, in piena sicurezza dei
proprietari, l’accesso a dati sanitari su larga scala per la ricerca scientifica, un
sistema chiaro e strutturato per scoprire quali dati sono disponibili, dove si
trovano e qual è la loro qualità, e un accesso meno costoso a dati sanitari di alta
qualità. La sicurezza e la protezione dei dati sanitari sono garantite grazie
all’integrazione dell’EHDS Regulation con altre normative già esistenti - come
ad esempio il GDPR o il regolamento sulla governance dei dati - e
all’inserimento di ulteriori norme specifiche per il settore sanitario. L’attuazione
della normativa prevede diversi step: 

marzo 2025: entrata in vigore e inizio del periodo di transizione;
marzo 2029: entrata in vigore delle principali parti del regolamento sullo
spazio europeo dei dati sanitari, compreso, per l'uso primario, lo scambio del
primo gruppo di categorie prioritarie di dati sanitari (profili sanitari sintetici
dei pazienti, prescrizioni/dispensazioni elettroniche) in tutti gli Stati membri
dell'UE. Anche le norme sull'uso secondario inizieranno ad applicarsi per la
maggior parte delle categorie di dati (ad esempio i dati delle cartelle
cliniche elettroniche).
marzo 2031: per l'uso primario, lo scambio del secondo gruppo di categorie
prioritarie di dati sanitari (immagini mediche, risultati di laboratorio e lettere
di dimissione ospedaliera) dovrebbe essere operativo in tutti gli Stati
membri dell'UE. Anche le norme sull'uso secondario inizieranno ad
applicarsi per la parte restante delle categorie di dati (ad esempio i dati
genomici).
marzo 2034: i paesi extra UE e le organizzazioni internazionali potranno
chiedere di aderire a HealthData@EU per l'uso secondario.
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4.I punti in discussione

I punti su cui avviare una discussione di sistema sulla ricerca in ambito malattie
rare, in Italia e in Europa, sono numerosi e connessi tra loro, soprattutto alla luce
del trend negativo che, negli ultimi anni, registra un calo dell’attrattività degli
investimenti in questo campo nel Vecchio Continente. In primo luogo la
Federazione, grazie al confronto tra le Associazioni, ha ritenuto di primaria
importanza affrontare il tema dell’infrastruttura della ricerca e delle
sperimentazioni cliniche, rispetto al quale le Reti Europee sulle Malattie Rare
(European Reference Networks) devono giocare un ruolo cruciale. A questo
proposito, appare inevitabile una riflessione che coinvolga tutti gli attori -
nell’ottica di una governance condivisa - rispetto alla necessaria
razionalizzazione dei finanziamenti che riguardano i progetti di ricerca,
accompagnata da un monitoraggio che possa valutare l’impatto degli studi
avviati. Altri due aspetti interconnessi tra loro, sui quali i rappresentanti delle
Associazioni delle persone con malattia rara si sono confrontati, riguardano la
cultura della ricerca clinica negli ospedali e la partecipazione dei pazienti al
percorso della ricerca. Rispetto al primo punto è stato sottolineato che vi sia
una carenza di iniziative volte a formare il personale sanitario in questo campo;
nell’ambito, invece, del coinvolgimento dei pazienti, risulta necessario attribuire
maggiore valore ai PRO’s e ai PRE’s. Inoltre, è stata presa in considerazione la
questione della condivisione dei dati. Il Regolamento European Health Data
Space (EHDS) ha previsto una regolamentazione dell’utilizzo primario e
secondario dei dati sanitari, ma la norma andrà monitorata rispetto alla sua
declinazione nel contesto nazionale e all’armonizzazione con altre normative
europee emergenti (ad esempio, l’AI Act). Per quanto riguarda infine l’etica
nella ricerca, il dibattito si è concentrato finora soprattutto su aspetti legati al
consenso informato, alla privacy e all’utilizzo dei dati; restano aperte alcune
questioni che sono state affrontate nel percorso condiviso con le Associazioni. 



Piano Nazionale Malattie Rare 2023-2026, Capitolo “Ricerca”, pp. 37-40.
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4.1 Infrastruttura della ricerca e sperimentazioni cliniche
Dove Siamo: Il PNMR prevede la mappatura e la messa in rete delle
infrastrutture di ricerca per valorizzare la qualità; altrettanto è stato previsto
dall’Organizzazione Mondiale della Sanità.
Criticità: I centri di sperimentazione non sono abbastanza in termini di
numerosità, non sono sufficientemente attrezzati e supportati e la
regolamentazione è farraginosa rispetto al resto dell’Ue – L’Italia ha perso
competitività. Per recuperarla, il Rapporto Draghi sul futuro dell’Ue spinge ad
investire proprio nella ricerca e in particolar modo nel settore life sciences.
Obiettivo: UN SISTEMA COMPETITIVO, EFFICIENTE E COLLABORATIVO SNELLO,
COSTRUITO SULLE COMPETENZE E SULLA QUALITA’ DEI DATI E SOPRATTUTTO
PATIENT CENTERED

2

1

Il contesto
In tutta Europa l’entrata in vigore del Regolamento Europeo sulle
Sperimentazioni Cliniche ha determinato un rallentamento nell’autorizzazione
delle sperimentazioni cliniche e una serie di cambiamenti nelle attività dei
Comitati Etici e dei centri clinici, all’interno dei quali gli sperimentatori e tutto il
personale di ricerca hanno dovuto affrontare la necessità di apportare
modifiche nelle procedure organizzative esistenti.
Il Ministro della Salute ha costituito il Tavolo di lavoro in materia di ricerca
clinica con l’obiettivo di individuare azioni di miglioramento per facilitare la
buona riuscita degli studi clinici e di ideare strumenti volti a facilitare il
coinvolgimento e la tutela dei pazienti. Il Tavolo ha individuato quattro
direzioni principali sulle quali lavorare: la revisione e l’adeguamento delle
normative vigenti; la semplificazione amministrativa e la velocizzazione delle
procedure; il riconoscimento delle competenze e delle risorse da impiegare; il
miglioramento dell’informazione e il coinvolgimento dei partecipanti agli studi.
Per raggiungere questi obiettivi è necessaria una grande collaborazione tra tutti
gli stakeholder.
In questo contesto, lo sviluppo di nuove infrastrutture e il rafforzamento di
quelle esistenti è un obiettivo strategico inserito anche nel PNMR,  in quanto il
rispetto di determinati standard di eccellenza dei Centri di sperimentazione
rappresenta la precondizione necessaria per la realizzazione degli studi. 

2

Intervista al Prof. Guido Rasi - Aboutpharma N. 224 /Dicembre 2024-Gennaio 2025) pp 8ss1
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Perché l'Italia possa offrire a sempre più persone con malattia rara l'opportunità
di accedere a terapie innovative, è fondamentale avere a disposizione Centri in
cui non solo prevalga la cultura della ricerca clinica (team di ricerca formato e
multidisciplinare) ma che siano all'altezza in termini di accessibilità, spazi,
dotazioni strumentali e collegamenti con network internazionali. Anche il
PNRR ha previsto un finanziamento specifico, di 1,58 mld, per 30 progetti di
costruzione di nuove realtà o di rafforzamento di quelle esistenti. A questo
tema si associa, inoltre, la necessità di consolidare la rete della ricerca in ambito
malattie rare che incentivi, faciliti e semplifichi il trasferimento tecnologico,
come indicato dal PNMR.
Il Piano Nazionale Malattie Rare prevede la mappatura e la messa in rete  delle
infrastrutture di ricerca per valorizzarne la qualità, concetti che si ritrovano
anche nei documenti dell’Organizzazione Mondiale della Sanità (OMS). Si tratta
dunque di una priorità mondiale.

Piano Nazionale Malattie Rare 2023-2026, Capitolo “Ricerca”, p. 384

https://www.mur.gov.it/it/news/mercoledi-29122021/pnrr-pubblicati-i-bandi-le-infrastrutture-di-
ricerca-e-le-infrastrutture

3

4

3

Proposte del tavolo di lavoro sul tema

Infrastruttura della ricerca e sperimentazioni cliniche
Valorizzare e premiare i Centri che promuovono ricerca di qualità, al fine di
individuare e promuovere buone pratiche e stimolare attività orientate
all'impatto, da misurare con indicatori specifici
Rafforzare la collaborazione tra le reti ERN (European Reference Networks) e
i Centri di riferimento della Rete delle Malattie Rare, ottimizzando la ricerca
sulle malattie rare
Rafforzare, attraverso campagne di comunicazione, la conoscenza relativa al
portale europeo “Eu Clinical Trials”, che permette a ricercatori e pazienti di
consultare tutte le sperimentazioni cliniche attive in Europa ;
Coinvolgere attivamente i pazienti nelle strutture che ospitano studi clinici,
riconoscendone il ruolo nel miglioramento dei processi e dei risultati, e
strutturando percorsi di coinvolgimento dei pazienti, i cosiddetti Patient
and Public Involvement (PPI), come avviene in altri Paesi, attraverso
strumenti di tipo culturale, economico e di programmazione;
Ridurre i tempi per l’attivazione degli studi clinici tra l’approvazione e
l’effettivo arruolamento del primo paziente (243 giorni in Italia, a fronte di
116 negli altri Paesi Ue e solo 26 giorni nel Regno Unito) .

Hurdles for the Delivery of Multinational Randomized Clinical Trials, Denise van Hout, Paul Mouncey,
David Harrison, et al., 2025.

6

https://euclinicaltrials.eu/?lang=en 5

5

6

https://www.mur.gov.it/it/news/mercoledi-29122021/pnrr-pubblicati-i-bandi-le-infrastrutture-di-ricerca-e-le-infrastrutture
https://www.mur.gov.it/it/news/mercoledi-29122021/pnrr-pubblicati-i-bandi-le-infrastrutture-di-ricerca-e-le-infrastrutture
https://euclinicaltrials.eu/?lang=en
https://euclinicaltrials.eu/?lang=en
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4.2 Razionalizzazione, monitoraggio e finanziamenti
Dove siamo: Minor competitività della ricerca clinica in Europa e Italia –
frammentazione dei programmi di ricerca – insufficiente sostegno all’industria
Criticità: Troppa burocrazia/Adattamento al CTIS (Clinical trial Information
System) difficile/ Doppio livello (nazionale/regionale) / Dispersione di
informazioni
Obiettivo: RAZIONALIZZARE E RAFFORZARE INVESTIMENTI IN RICERCA SU
MALATTIE RARE

Il contesto generale
L’Europa ha perso competitività nel settore ricerca, a vantaggio di Asia -
soprattutto Cina e India - e USA. Le sperimentazioni condotte in Europa sono
in diminuzione rispetto al passato . Non è disponibile, allo stato delle
conoscenze attuale, un quadro di insieme dell’ammontare dei finanziamenti
alla ricerca sulle malattie rare - sia pubblici che privati - e degli ambiti di ricerca.
Le industrie farmaceutiche e biotecnologiche ritengono di non essere
sufficientemente incentivate, né a livello europeo, né a livello italiano, per
investire in Europa (e in Italia) .
Mentre il numero delle sperimentazioni cliniche a livello globale nell’ultimo
decennio è aumentato del 38%, il trend registrato in Europa è di segno opposto
(-40%), con 60.000 pazienti europei in meno coinvolti nei trials, come
segnalato dal Rapporto EFPIA 2024 . Questo è l’allarme lanciato dalla
Federazione europea delle industrie e delle associazioni farmaceutiche
(Rapporto Efpia 2024). Peraltro, in Europa esistono iniziative tese a promuovere
e sostenere la ricerca sulle malattie rare.
Ultima in ordine di tempo ERDERA  (European Rare Disease Research Alliance),
una nuova partnership europea nata nell’ambito di Horizon Europe, che ha
l’obiettivo di promuovere la cooperazione fra Stati membri, centri di eccellenza
e reti di riferimento, e mira a migliorare la prevenzione, la diagnosi e il
trattamento delle malattie rare attraverso la ricerca traslazionale, lo sviluppo di
terapie avanzate e l’infrastrutturazione dei dati clinici. 

Rapporto EFPIA 2024.9

https://www.i-com.it/2026/03/27/ricerca-e-clinical-trials-criticita-europea/7

https://erdera.org/11

https://efpia.eu/media/2rxdkn43/the-pharmaceutical-industry-in-figures-2024.pdf 10

Rapporto EFPIA 2024.8

9

7

11

10

8
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https://efpia.eu/media/2rxdkn43/the-pharmaceutical-industry-in-figures-2024.pdf
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L’Europa ha perso 10 punti percentuali di competitività globale in termini di
attrazione degli investimenti. Se nel 2002 gli investimenti in Europa e negli
USA erano pressoché uguali, ora gli Stati Uniti attraggono quasi il doppio degli
investimenti rispetto all’Europa, con la Cina in crescita rapidissima, seguita a
ruota da India e Medio Oriente. La Commissione Europea (ambito “Choose
Europe”) d’altro canto ha annunciato iniziative che vanno nella direzione di un
sostegno agli investimenti industriali, tra cui: l’intenzione di elaborare un piano
europeo di investimenti per facilitare il finanziamento di studi clinici
multinazionali e potenziare le infrastrutture di ricerca clinica a livello europeo.  
Nel complesso, il mondo industriale ritiene che la revisione del regolamento
europeo sui farmaci orfani non riconosca adeguatamente l’innovazione
farmaceutica e che le scelte fatte dall’Europa siano a volte contraddittorie e,
comunque, troppo di breve periodo per incoraggiare investimenti significativi.

Il contesto italiano
Pur nella flessione delle sperimentazioni cliniche condotte in Europa, l’Italia
rappresenta uno dei Paesi più attivi ma anche il meno competitivo a causa di
elementi di debolezza che caratterizzano il nostro specifico contesto, tra cui:
- incentivi al settore Ricerca e Sviluppo insufficienti;
- sistema delle infrastrutture di ricerca clinica complesso e frammentato
(ERN,IRCCS);
- procedure di autorizzazione, attivazione e conduzione degli studi clinici
lunghe e complesse (il doppio livello nazionale/regionale non è di aiuto);
- difficoltà di adattamento al sistema europeo CTIS (Clinical Trials Information
System), da parte delle strutture e degli operatori;
- frammentazione dei sistemi digitali e delle strutture informatiche, con i dati
sanitari spesso distribuiti tra diversi sistemi regionali, privi di standard comuni e
dunque con seri limiti di interoperabilità;
- assenza di figure specialistiche in termini di trasferimento tecnologico,
brevettazione e supporto alla ricerca scientifica di base.

Uno strumento di sostegno alla ricerca sulle malattie rare in Italia è
rappresentato, oltre che dalla rete degli ERN (nata su input dell’UE), dalla rete
degli IRCCS (ricerca traslazionale). C’è poi Il PNC - Piano Nazionale per gli
investimenti Complementari – che investe in sistemi di raccolta dati condivisi e
infrastrutture abilitanti alla ricerca, che ha destinato 100 milioni di euro per lo
sviluppo di quattro infrastrutture di ricerca trasversale, con modalità Hub and
Spoke, ciascuna coordinata da un IRCCS, sugli ambiti: Terapia Avanzata;
Diagnostica Avanzata; Digital Health; Trasferimento Tecnologico.

https://commission.europa.eu/topics/research-and-innovation/choose-europe_en
https://commission.europa.eu/topics/research-and-innovation/choose-europe_en
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Si avverte pertanto la necessità di operare una sintesi tra punti di forza e
punti di debolezza, tra risorse pubbliche e risorse private. Ciò si può fare solo
attraverso il monitoraggio e la sistematizzazione delle opportunità attuali.
Questo consentirà l’individuazione di strategie di crescita degli investimenti
intesi a 360 gradi.

Proposte del tavolo di lavoro sul tema

Razionalizzazione, monitoraggio, finanziamenti
Introdurre meccanismi premianti per le imprese che investono in
innovazione e ricerca clinica, sul modello di quanto fatto, ad esempio, in
Germania 
Incrementare gli incentivi per la ricerca e sviluppo, settore ad alto rischio per
le aziende (costi elevati e ritorni incerti) 
Favorire le partnership pubblico–privato, che in Italia non sono ancora una
prassi pienamente consolidata 
Chiedere politiche europee a lungo termine, che offrano stabilità e certezze
alle industrie farmaceutiche e biotecnologiche
Promuovere un dialogo strutturato tra tutti gli stakeholder per una
governance condivisa e acquisire un quadro complessivo di tutte le attuali
opportunità e strumenti di finanziamento a progetti di ricerca sulle malattie
rare (il CoNaMr sta lavorando a una survey con questo obiettivo)
Coinvolgere i pazienti e le loro organizzazioni anche nella comunicazione
dei progetti di ricerca sulle malattie rare (condivisione di opportunità,
progetti e risultati) 
Valorizzare l’alto livello medico e scientifico dei ricercatori italiani come
ulteriore leva per attrarre investimenti.

UNIAMO FEDERAZIONE ITALIANA MALATTIE RARE
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4.3 Cultura della ricerca clinica negli ospedali
Dove siamo: In Ue in generale e in Italia, quasi tutta la sperimentazione viene
fatta contemporaneamente alla routine clinica. Manca o è molto scarsa la
cultura di dedicare specifico personale, spazi, attrezzature etc alla ricerca, che
pertanto viene ‘compressa’ dentro l’attività ambulatoriale/ospedaliera
Criticità: Ancora troppi gap di conoscenza sulle malattie rare, ancora debole la
cultura della ricerca clinica nei Centri MR e negli Ospedali, nonostante il PNMR
preveda la formazione degli specialisti sulle MR anche in relazione al sostegno
alla ricerca
Obiettivo: UN SSN ORIENTATO ANCHE ALLA RICERCA, NON SOLO ALLA CURA E
ALLA PREVENZIONE

Il contesto
In Europa in generale e anche in Italia la ricerca clinica si svolge
prevalentemente negli ospedali, in cui il team di ricerca condivide spazi, tempi,
risorse con i colleghi ‘ospedalieri’, ma le cui esigenze spesso confliggono, anche
a causa di una mancanza di ‘cultura della ricerca clinica’ condivisa.
È dunque fondamentale “portare” la cultura della ricerca clinica dentro gli
ospedali. Certamente un quadro normativo adeguato è essenziale per garantire
la buona performance delle strutture sanitarie e la sicurezza dei pazienti, ma la
formazione del personale e il riconoscimento delle competenze specifiche in
ambito di ricerca clinica non sono meno rilevanti. Chi si occupa di ricerca
clinica sa – ad esempio - quanto sia cruciale il ruolo dello study coordinator o
dell’infermiere di ricerca che si relazionano di continuo con i pazienti nel
corso della sperimentazione. E sa quanto sia fondamentale rispettare
rigorosamente il protocollo dello studio, in termini di giorni e orari in cui
determinate procedure o esami diagnostici devono essere effettuati. Tra gli
aspetti organizzativi da migliorare, un tema delicato è quello dei rimborsi ai
partecipanti e ai loro accompagnatori. Il Regolamento europeo ha contribuito
ad ampliare le opportunità di rimborso, ma l’organizzazione e le modalità di
restituzione degli importi sostenuti stentano ad essere applicate in maniera
uniforme su tutto il territorio nazionale. 
Dall’altro lato, la cultura o, quanto meno, l’orientamento alla ricerca dovrebbero
essere appannaggio di tutti i clinici e i Centri che si occupano di malattie rare.
Tuttavia, nella realtà non è sempre così. Si riscontrano ancora uno scarso
orientamento alla ricerca da parte dei clinici che operano nei Centri Malattie
Rare e, a volte, anche importanti lacune conoscitive sulle stesse malattie rare.
Non possiamo non ricordare che il Piano Nazionale Malattie Rare dedica un
intero capitolo alla formazione degli specialisti.
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Proposte del tavolo di lavoro sul tema

Cultura della Ricerca
Ridurre la distanza tra ricerca di base e ricerca clinica, superando quella
separatezza – che sembra essere una caratteristica esclusiva del nostro
Paese – tra biologi e clinici che ostacola una piena collaborazione.
 Promuovere maggiormente la ricerca traslazionale, perché è quella che si
tradurrà in terapia.
Guardare al ‘sistema’ ricerca clinica nel suo complesso, fatto di più attori,
tutti importanti per avere successo, a partire dallo sponsor, dalla CRO
(Clinical Research Organization), dai vendors (fornitori), i Comitati Etici, il PI
(Principal Investigator) lo Study Coordinator, il Data Manager, la Farmacia,
l’Infermiere di Ricerca e così via.
Porre particolare attenzione alla formazione degli operatori, soprattutto le
figure del data manager e dell’infermiere di ricerca (di cui viene segnalata
una particolare scarsità) affinché svolgano il loro ruolo in maniera più
consapevole.

UNIAMO FEDERAZIONE ITALIANA MALATTIE RARE
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4.4 Ruolo dei rappresentanti dei pazienti (raccolta PRO’s e
PRE’s)
Dove siamo: Il PNMR incentiva la partecipazione dei pazienti nella ricerca, come
anche l’Ue e l’OMS. Uniamo ha collaborato al progetto Pro4All che è culminato
con un appello alle Istituzioni al fine di valorizzare l’utilizzo dei PROs.
Criticità: PROs ancora poco usati (prevalentemente in oncologia) /Questionari
complessi/necessità di validazione statistica e di uniformità della metodologia
di analisi
Obiettivo: IDENTIFICAZIONE ENDPOINT; INSERIMENTO NEI DOSSIER PER
AUTORITÀ REGOLATORIA

Il contesto generale
L’Organizzazione Mondiale della Sanità (OMS), l’Unione Europea (UE) e l’Italia
attraverso il Piano Nazionale Malattie Rare promuovono il coinvolgimento
attivo dei pazienti nella ricerca. Anche alcune aziende e università hanno
lanciato manifesti e appelli alle istituzioni per valorizzarne e rafforzarne il ruolo.
Un elemento cruciale, emerso con forza nella letteratura più recente , è la
necessità di coinvolgere attivamente i pazienti fin dalle fasi iniziali della
progettazione e nella definizione degli obiettivi di ricerca. In particolare, nelle
malattie rare la popolazione limitata di persone con patologia richiede
approcci metodologici flessibili e personalizzati. La conoscenza esperienziale
dei pazienti e delle famiglie è preziosa per orientare studi rilevanti e realistici. Il
coinvolgimento regolare (non ‘una tantum’) migliora la qualità dei dati raccolti
e riduce il rischio di eventi avversi, contribuendo alla sicurezza assistenziale.
L’approccio partecipativo, inoltre, promuove empowerment, trasparenza e
fiducia tra pazienti, ricercatori e professionisti sanitari. Tra gli strumenti utili a
raccogliere il punto di vista e l’esperienza dei pazienti nel corso degli studi
sperimentali ci sono i PROs (Patients Reported Outcomes) e i PREs (Patient-
Reported Experience). I PROs forniscono informazioni sugli esiti di salute
percepiti direttamente dai pazienti, come sintomi, dolore, limitazioni funzionali,
qualità della vita e benessere psicologico. I PREs, invece, si focalizzano
sull’esperienza vissuta nell’interazione con i servizi sanitari, come la
comunicazione con gli operatori, il rispetto della dignità, la continuità
assistenziale e l’accessibilità. 

https://link.springer.com/article/10.1186/1472-6963-14-89 
https://link.springer.com/article/10.1186/S40900-018-0099-X 
https://www.sciencedirect.com/science/article/abs/pii/S0049384816306089 
https://www.healthaffairs.org/doi/full/10.1377/hlthaff.2018.05067 
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7
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https://uniamo.org/pro4all/
https://link.springer.com/article/10.1186/1472-6963-14-89
https://link.springer.com/article/10.1186/1472-6963-14-89
https://link.springer.com/article/10.1186/S40900-018-0099-X
https://www.sciencedirect.com/science/article/abs/pii/S0049384816306089
https://www.healthaffairs.org/doi/full/10.1377/hlthaff.2018.05067


In generale, ma a maggior ragione nell’ambito delle malattie rare, l’uso di
strumenti PRO specifici si dimostra particolarmente efficace per raccogliere
informazioni non rilevabili tramite parametri clinici tradizionali e pertanto il
loro utilizzo va incoraggiato, ad integrazione dei dati puramente clinici. Tali
informazioni vengono raccolte attraverso dei questionari. I PROs sono usati
ancora poco o nulla per le malattie rare; in ambito oncologico, invece, il loro
utilizzo è più diffuso. 
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Principali criticità
Il ricorso a questionari in forma elettronica rischia di penalizzare chi ha
scarse competenze digitali o difficoltà di accesso alle tecnologie.
In pazienti con patologie molto invalidanti la frequenza e la lunghezza dei
questionari può essere percepita come un peso e non come un’opportunità.
La mancanza di standardizzazione dei flussi di dati all’interno e tra le
organizzazioni sanitarie riduce l’efficacia operativa e la comparabilità dei
risultati.
I questionari sono standardizzati (il che li rende riproducibili), ma proprio
per questo non sempre riescono a cogliere le sfumature del vissuto
soggettivo.
La validazione statistica e la metodologia di analisi dei PROs non ha ancora
a disposizione strumenti univoci.

Proposte del tavolo di lavoro sul tema

Ruolo dei rappresentanti dei pazienti (raccolta PRO’s e

PRE’s)
Rendere i questionari più accessibili e user friendly.
Integrare le survey con l’esperienza del paziente nel ‘qui ed ora’,
personalizzando il più possibile.
Riconoscere esplicitamente un valore aggiunto (anche in termini di
punteggio) ai progetti di ricerca che prevedono l’uso di PROs e PREs.
Riconoscere il ruolo chiave dell’infermiere in questo contesto e avere come
obiettivo la sua formazione in termini di cultura della ricerca clinica.

UNIAMO FEDERAZIONE ITALIANA MALATTIE RARE
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4.5 Utilizzo dei dati per la ricerca
Dove siamo: l PNMR incentiva la condivisione dati a fini di ricerca, come anche
Ue e OMS - La normativa italiana e quella europea, però, viaggiano a diverse
velocità (EDS Ecosistema Dati Sanitari 2026, EHDS primario 2029, EHDS
secondario 2031). L’EDS sarà operativo alla fine di marzo 2026, ma verrà
anticipato a settembre 2025 per le prestazioni di telemedicina tramite la
piattaforma nazionale sviluppata da Agenas. Il tutto va coordinato con l’AI Act,
Data Act e le altre normative che verranno prodotte.
Criticità: Il livello normativo e quello dell’infrastruttura informatica viaggiano a
velocità diverse e con sistemi diversi
Obiettivo: SISTEMA DI GOVERNANCE CHIARO NEI RUOLI E NELLE
RESPONSABILITÀ E RICERCA SULLE MR PIÙ VELOCE

Il contesto
Il decreto che istituisce l’Ecosistema Dati Sanitari (EDS)  è stato pubblicato in
Gazzetta Ufficiale il 5 marzo 2025. Per l’entrata in vigore del decreto sarà
necessario attendere il 2026 e, in ogni caso, la completa attuazione  del
Fascicolo Sanitario Elettronico 2.0, ad oggi non omogenea tra le Regioni.
All’interno del Decreto sull’EDS, però, non vengono nominate le Associazioni
Pazienti, che invece dovrebbero avere un ruolo nella governance di questo
ecosistema, cioè essere interpellate, consultate e coinvolte in confronti su
eventuali criticità o possibili soluzioni durante il processo. Questa posizione era
già emersa anche nella Effemeride sullo European Health Data Space (EHDS)
pubblicata da UNIAMO, che sintetizza le posizioni di più Associazioni Federate
che hanno partecipato agli incontri preparatori alla stesura del documento.
Sempre in relazione all’accesso ai dati per la ricerca, un riscontro positivo è
rappresentato invece dall’inserimento, all’interno del ddl delega
sull’Intelligenza Artificiale , dell’utilizzo dei dati secondari sanitari ai fini di
ricerca. Anche in questo caso, però, la consultazione dei rappresentanti dei
pazienti non è prevista. 

7

https://uniamo.org/wp-content/uploads/simple-file-list/182024-A5-Effemeride-UNIAMO-Ricerca-3.pdf15

https://www.trovanorme.salute.gov.it/norme/dettaglioAtto?id=10535613

https://documenti.camera.it/leg19/dossier/pdf/ID0010a.pdf16

https://www.trovanorme.salute.gov.it/norme/renderPdf.spring?
seriegu=SG&datagu=11/07/2022&redaz=22A03961&artp=1&art=1&subart=1&subart1=10&vers=1&prog=001 
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https://uniamo.org/wp-content/uploads/simple-file-list/182024-A5-Effemeride-UNIAMO-Ricerca-3.pdf
https://www.trovanorme.salute.gov.it/norme/dettaglioAtto?id=105356
https://documenti.camera.it/leg19/dossier/pdf/ID0010a.pdf
https://www.trovanorme.salute.gov.it/norme/renderPdf.spring?seriegu=SG&datagu=11/07/2022&redaz=22A03961&artp=1&art=1&subart=1&subart1=10&vers=1&prog=001
https://www.trovanorme.salute.gov.it/norme/renderPdf.spring?seriegu=SG&datagu=11/07/2022&redaz=22A03961&artp=1&art=1&subart=1&subart1=10&vers=1&prog=001
https://www.trovanorme.salute.gov.it/norme/renderPdf.spring?seriegu=SG&datagu=11/07/2022&redaz=22A03961&artp=1&art=1&subart=1&subart1=10&vers=1&prog=001
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Il PNMR, così come l’Ue e l’OMS, promuove la condivisione dei dati a fini di
ricerca. Tuttavia, la normativa italiana e quella europea viaggiano a velocità
differenti: l’EDS (Ecosistema dei Dati Sanitari) sarà operativo entro marzo 2026,
con un’anticipazione a settembre 2025 per le prestazioni di telemedicina
tramite la piattaforma nazionale sviluppata da Agenas. Nel frattempo, l’EHDS
prevede l’attuazione per l’utilizzo primario dei dati nel 2029 e per quello
secondario nel 2031. Tutto questo va ulteriormente armonizzato con altre
normative, come AI (Artificial Intelligence) Act e Data Act. La base giuridica del
trattamento dei dati oscilla tra consenso informato e interesse collettivo.
 
La maggiore criticità è rappresentata dal fatto che la normativa e le
infrastrutture informatiche che dovrebbero ricevere e condividere i dati,
procedono con tempi e sistemi diversi, generando una grave – e, ad oggi,
insanabile - asimmetria tra ambito legale e pratiche operative.

Proposte del tavolo di lavoro sul tema

Utilizzo del dato a fini di ricerca
Definire e implementare una metodologia condivisa a tutti i livelli per la
standardizzazione dei sistemi di acquisizione e condivisione dei dati
Realizzare al più presto infrastrutture digitali che garantiscano
l'interoperabilità dei dati a livello nazionale (con tutte le regioni che usano lo
stesso ‘linguaggio informatico’) ed europeo
Investire di più nella cultura delle biobanche, riconoscendo che il campione
biologico dà ulteriore forza al dato sanitario e, pertanto, dovrebbe essere –
laddove possibile . sempre associato al dato
Includere i rappresentanti dei pazienti nella governance dell’ecosistema
italiano dei dati sanitari

UNIAMO FEDERAZIONE ITALIANA MALATTIE RARE
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4.6 Etica
Dove siamo: Il dibattito su etica e ricerca si è sviluppato prevalentemente sul
tema consenso informato/privacy-utilizzo dei dati e dei campioni biologici
Criticità: Ci sono questioni ancora aperte, ad esempio quelle relative alla
genetica e/o all’uso dell’intelligenza artificiale? Ci sono aspetti che non vanno
mai trascurati?
Obiettivo: MANTENERE SEMPRE ALTA L’ATTENZIONE SUI RISVOLTI ETICI DELLA
RICERCA SULLE MALATTIE RARE

Il contesto
Il dibattito sull’etica della ricerca si occupa tradizionalmente della protezione
dei partecipanti alla ricerca (consenso informato) e dell’integrità della, e nella,
ricerca. Per quanto riguarda il consenso informato, il primo obbligo è quello di
evitare il rischio di un fraintendimento terapeutico, ovvero la confusione tra
sperimentazione e terapia, tra ricerca e cura. Per cui, affinché il consenso alla
partecipazione a uno studio clinico possa dirsi realmente informato ed
eticamente (oltre che giuridicamente) valido, è innanzitutto necessario che i
potenziali partecipanti comprendano che una sperimentazione non è, ancora,
una terapia. Il processo di acquisizione del consenso nella ricerca nell’ambito
delle malattie rare presenta però altre difficoltà aggiuntive rispetto ad altre
malattie quando sono coinvolti pazienti minori o pazienti con disabilità
cognitive che non sono in grado di prestare il consenso autonomamente. In
questi casi, il processo di acquisizione del consenso risulta ancora più delicato
in quanto, da un lato, deve essere assicurato, per quanto possibile, il loro
coinvolgimento nel processo decisionale che li riguarda e, dall’altro, perché è
necessario affrontare una “doppia vulnerabilità”: non solo dei bambini (o degli
adulti con disabilità cognitiva), ma anche dei genitori (o dei tutori), che possono
sviluppare aspettative irrealistiche, anche in studi di fase precoce o controllati
con placebo. A fronte di queste potenziali criticità, è quindi essenziale che i
ricercatori ricevano una formazione specifica anche su questi aspetti, per
garantire un arruolamento conforme ai principi di autonomia e giustizia.

I bisogni delle persone con malattie rare – d’altro canto - vanno oltre il farmaco
e richiedono di considerare la multidimensionalità delle sfide che la malattia
pone. È quindi fondamentale adottare un approccio centrato sulla persona e
promuovere il coinvolgimento attivo di pazienti e associazioni in tutte le fasi
della ricerca, a partire dalla definizione del protocollo di studio.
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Anche la disseminazione dei risultati fa parte dell’etica della ricerca e deve
includere anche i risultati negativi o fallimentari, per evitare inutili
duplicazioni e sprechi di risorse. La disseminazione dovrebbe avvenire non solo
tramite pubblicazioni scientifiche ma anche con strumenti facilmente
accessibili - e comprensibili - da pazienti e familiari. In questo, un ruolo
fondamentale può essere svolto da istituzioni e associazioni di pazienti.
 
Le persone con malattie rare possono essere più facilmente identificabili delle
altre ed è per questo che la tutela della privacy è ancora più delicata. Anche se
a volte percepita come un ostacolo alla ricerca, la normativa sulla privacy è uno
strumento essenziale di protezione per i pazienti perché i dati sono frammenti
di identità. È tuttavia necessario mantenere alta l’attenzione sul confine tra
tutela della privacy e sostegno allo sviluppo delle conoscenze scientifiche.
 
L’etica della ricerca – in questa epoca storica - entra in gioco anche in
riferimento agli studi sulla genetica, alla possibilità di estendere lo screening
neonatale allo screening genetico neonatale (e quindi a un più ampio numero
di patologie), o ancora alla necessità dell’utilizzo di animali per la
sperimentazione e ai rischi originati dall’utilizzo dell’intelligenza artificiale per
la diagnosi o la somministrazione di una terapia. Questi temi ovviamente non
sono negativi di per sé, ma rappresentano uno snodo fondamentale del nostro
tempo, rispetto al quale tutti gli attori che partecipano alla ricerca devono
confrontarsi al fine di trovare un accordo sulla migliore via da intraprendere per
il futuro. Restano, dunque, questioni aperte – sotto il profilo etico oltre che
regolatorio - soprattutto in merito alla genetica e riguardo l’utilizzo
dell’intelligenza artificiale  .

Proposte del tavolo di lavoro sul tema

Etica della ricerca
Divulgare i risultati della ricerca, inclusi quelli negativi, in modo trasparente
e con linguaggio laico
Coinvolgere i pazienti fin dalle fasi di progettazione degli studi, non solo
come membri dei CET (Comitati Etici Territoriali)
Integrare l’etica nei programmi di formazione di tutti gli operatori sanitari
Chiarire sempre ai partecipanti che la sperimentazione non equivale ad una
cura, per evitare fraintendimenti terapeutici

Questi ultimi aspetti non sono stati affrontati nella discussione del tavolo, perché il tempo a
disposizione non era abbastanza

17
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Ricordare che l’etica della ricerca non riguarda i protocolli, ma le persone
Approfondire le riflessioni sull’eticità dell’uso del placebo nelle malattie
ultra-rare
Proporre che nei CET, quando si discute di un protocollo di ricerca per una
malattia rara, sia sempre presente una figura con esperienza in tale ambito.



Conclusioni

Dal confronto del Tavolo di Lavoro sono emersi temi che, ricorrendo più volte – anche se in
chiave e sotto angolazioni diverse - appaiono come prioritari e sui quali sarà pertanto
opportuno proseguire il confronto, come sempre in ottica collaborativa, propositiva e
multistakeholder:
 

la formazione dei clinici, degli operatori sanitari – inclusi infermieri e data manager - del
team di ricerca, di tutti i soggetti coinvolti (inclusi i membri dei Comitati Etici) sul
management delle malattie rare, sulla ricerca clinica e sull’etica della ricerca; la
formazione come strumento per migliorare la cultura della ricerca clinica all’interno dei
Centri Malattie Rare e delle strutture ospedaliere al cui interno vengono eseguite le
sperimentazioni cliniche e per ridurre, un po' alla volta, la distanza – tipicamente italiana -
tra ricerca di base e ricerca clinica, laddove una maggiore collaborazione tra competenze
diverse ma complementari potrebbe favorire il successo della ricerca;
la partecipazione dei pazienti e delle loro organizzazioni in tutto il percorso della ricerca,
in modalità e con strumenti codificati, per esempio prevedendo la loro presenza e il loro
ruolo collaborativo dentro le strutture in cui si svolgono le sperimentazioni, o
semplificando la struttura e l’analisi dei questionari PROs e PREs, per poi poterli inserire a
pieno titolo sia nei progetti di ricerca che nei dossier autorizzativi, o favorendone la
partecipazione consapevole nei Comitato Etici. Ancora, diventando parte del sistema di
governance della condivisione dei dati sanitari per finalità di ricerca e svolgendo un ruolo
attivo nella comunicazione delle opportunità di finanziamento e dei risultati, anche
negativi, dei progetti di ricerca;
la sistematizzazione delle informazioni sulle fonti di finanziamento disponibili – sia
pubbliche che private – per i progetti di ricerca sulle malattie rare e sui progetti di ricerca
in corso, per provare a canalizzare le risorse nelle direzioni più urgenti e rispondenti ai
bisogni delle persone con malattie rare, da un lato e, dall’altro, per rispondere
adeguatamente al calo di competitività del nostro Paese in tema di sperimentazioni
cliniche, dovuto a una serie di fattori, tra cui insufficienti incentivi al settore ricerca e
sviluppo e una complessità e lentezza burocratica che ci rende più rigidi e più lenti
rispetto ad altri Paesi, anche europei;
l’adeguamento da un punto di vista informatico e tecnologico alle sfide che ci attendono:
non disponiamo ancora di una infrastruttura digitale omogenea e interoperabile per la
raccolta e condivisione dei dati - e per il loro collegamento con i campioni biologici – e
non disponiamo, attualmente, dell’ organico che potrà essere dedicato – previa formazione
- a svolgere questo tipo di attività;
la necessità di rendere prioritario il tema della qualità e della competenza dei Centri di
sperimentazione, rendendo più armonica e funzionale la collaborazione tra IRCCS ed ERN
e allo stesso tempo valorizzando il lavoro delle strutture e dei team di ricerca al di là delle
sigle, ma sulla base del rispetto delle Good Clinical Practices e dell’impatto del lavoro
svolto sulla vita delle persone con malattia rara, valutando anche il ruolo che riconoscono
‘istituzionalmente’ ai pazienti e alle loro organizzazioni in tutto il percorso della ricerca.
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Barbara D’Alessio, UNIAMO Federazione Italiana Malattie Rare - Coordinatrice del
Gruppo di Lavoro (Fondazione Lega Italiana Ricerca Huntington - LIRH)

Marialuisa Alliegro, Fondazione Telethon
Rosa Bellomo, Coordinamento Malattie Rare Regione Liguria
Cecilia Berni, Coordinamento Malattie Rare Regione Toscana
Francesco Borzacchini, AISM
Paola Bragagnolo, Sinodè
Samantha Carletti, PKS Italia APS
Maria Grazia Cattaneo, Aimac
Vanessa Cerrone, Butterfly APS
Silvia Ceruti, Centro di Ricerca in Etica Clinica, Università degli Studi dell'Insubria
Dora Cozzoli, Mitocon
Anna D’Aquino, UNIAMO Federazione Italiana Malattie Rare
Fulvia Filippini, Gruppo di Lavoro “Farmaci Orfani e Malattie Rare”, Federchimica Assobiotec
Serena Flocco, Associazione AICCA
Giuseppe Limongelli, Referente Università al Comitato Nazionale Malattie Rare
Guglielmo Lorenzo, Fondazione Telethon
Giuliana Masera, Commissione Albo Infermieri, Federazione Nazionale Ordini Professioni
Infermieristiche (FNOPI)
Gianluca Moroncini, Coordinamento Malattie Rare Regione Marche
Silvana Morson, Associazione Italiana Malattia Frontotemporale
Riccardo Orioli, Ministero della Salute
Sonia Panunzi, Aidel 22
Roberta Pellegrini, Ministero della Salute
Sandra Petraglia, AIFA
Enrico Piccinini, Gruppo Tecnico Malattie Rare, Farmindustria
Silvia Sestini, aimAKU
Gianluca Sferrazza, Unità Innovazione e Scienze Regolatorie, Consiglio Nazionale delle
Ricerche (CNR)
Ferdinando Squitieri, Unità Huntington e Malattie Rare, IRCCS Casa Sollievo della Sofferenza
(CSS)
Immacolata Tarantino, ALMA Italia
Lucia Ziccardi, Coordinamento Malattie Rare Regione Molise

I partecipanti ai lavori dei Tavoli

I partecipanti ai tavoli sono stati scelti per la loro competenza sugli argomenti
trattati, cercando di dare una rappresentazione globale dei principali stakeholders
di sistema, dalle istituzioni europee a quelle italiane, all'industria farmaceutica. 
Il presente documento e il coordinamento gruppo di lavoro sono stati realizzati
da Annalisa Scopinaro e Barbara D’Alessio.
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UNIAMO Federazione Italiana Malattie Rare è l’ente di rappresentanza della
comunità delle persone con malattia rara.

Opera dal 1999 per la tutela e la difesa dei diritti delle persone con malattia rara
e delle loro famiglie, ha oltre 200 associazioni affiliate in continua crescita.

Sviluppa un dialogo costante con gli esponenti delle Istituzioni (Ministeri, AIFA,
Istituto Superiore di Sanità, Agenas, Regioni, centri clinici di riferimenti, rete
ERN, MMG e PLS, società scientifiche ecc), ricercatori, player privati
rappresentando le istanze delle persone con malattia rara e le possibili
soluzioni.

Dà voce a tutte le persone che si trovano ad impattare con una malattia rara o
ultrarara, oltre che a quelli che sono ancora in cerca di una diagnosi.

Il senso di disorientamento, incertezza, solitudine, il dolore che si prova quando
si riceve una diagnosi di malattia rara sono alleviati dalla consapevolezza che la
Federazione, insieme a tutte le Associazioni, compie ogni sforzo possibile per
migliorare la qualità di vita della persona e dei suoi familiari e caregiver.

Il sostegno concreto è dato con il servizio SAIO (servizio di ascolto, informazione
e orientamento) – rivolto ai singoli individui e alle Associazioni –, con altri
progetti di supporto e con l’azione di sensibilizzazione, promozione e tutela dei
diritti, advocacy in tutti i settori, dalla ricerca alla bioetica, dagli approcci
sanitari ai sostegni sociali.

Puoi sostenere la nostra azione in molti modi: 
- mettendo a disposizione la tua professionalità
- offrendoci dei servizi pro-bono
- con il tuo 5x1000 (codice fiscale 92067090495)
- con un contributo deducibile/detraibile in sede di dichiarazione fiscale:
   IBAN IT53M0306909606100000010339

UNIAMO
Federazione Italiana Malattie Rare
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L'idea di una collana editoriale di Uniamo non è nuova. Dovevano però
verificarsi una serie di condizioni perché potesse diventare realtà.
Nella ricerca di un nome che caratterizzasse le nostre pubblicazioni ci siamo
imbattuti in quello di "effemèride". 
Il vocabolario Treccani riporta la seguente definizione:

effemèride (o efemèride) s. f. [dal lat. ephemĕris -ĭdis, gr. ἐϕημερίς -ίδος «diario», comp. di ἐπί
«sopra» e ἡμέρα «giorno»]. – 
1. a. Anticam., erano detti effemeridi i libri in cui si registravano gli atti del re, dapprima giorno
per giorno (di qui il nome), poi secondo un più ampio schema cronologico. b. Per estens.,
diario, cronaca giornaliera degli avvenimenti: ma che più mi stendo io in farvi una e. della mia
vita? (D. Bartoli). 
2. In tempi più recenti, il termine è stato usato come titolo di pubblicazioni periodiche,
soprattutto di carattere letterario o scientifico (mai di giornali politici); per es., le Efemeridi
letterarie, che si stamparono in Roma dal 1772 al 1795 e contenevano recensioni dei libri nuovi;
le Effemeridi scientifiche e letterarie per la Sicilia, che si pubblicarono dal 1832 al 1840.
3. Tavola o gruppo di tavole numeriche, dette e. astronomiche (o anche nautiche, in quanto
servono principalmente alle esigenze della navigazione), che forniscono le coordinate degli
astri (o altri dati astronomici variabili col tempo) a intervalli prefissati ed uguali fra loro, per es.
di giorno in giorno oppure di ora in ora. Per estens., anche i libri, generalmente pubblicati con
frequenza annuale, che contengono tali raccolte.

Ciascuna delle tre definizioni contiene un elemento che abbiamo sentito vicino:   
la registrazione quotidiana degli atti, che ci richiama ad un ideale viaggio nella
patologia; la pubblicazione periodica, che risponde ai nostri desiderata; la
tavola che fornisce le coordinate, nostra aspirazione e intento nella
pubblicazione di questi opuscoli.  

La relativa rarità dell'uso di questo termine, la sua connotazione al femminile, la
sua originalità dato che l'ultimo soggetto che l'ha utilizzato risale al 1840 per
pubblicazioni a carattere letterario o scientifico ci hanno convinti ulteriormente
che eravamo fatte l'una per l'altra: Federazione e effemèride, comunità di
persone con malattia rara e pubblicazione periodica che racconta un viaggio e
prova a guidarne la rotta.  

Ecco quindi l'inizio di una collana che seguirà l'attività federativa dando un
rendiconto degli incontri e dei gruppi di lavoro costituiti su tematiche
specifiche, e del frutto del loro lavoro. 

Ad maiora, semper.

Il Consiglio Direttivo

Le Effemèridi di UNIAMO
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	Premessa
	Uno dei quattro pilastri della strategia di Uniamo è la ricerca, tema che rappresenta il cardine sul quale si poggiano le speranze delle persone con malattia rara. La ricerca è stata anche il focus intorno al quale sono stati organizzati gli incontri e i convegni del Rare Disease Day 2025, durante i quali il tema è stato affrontato sotto diversi punti di vista. La Federazione, inoltre, ha già pubblicato due Effemeridi collegate alla ricerca, una relativa al Regolamento Europeo sullo spazio dei dati sanitari (European Health Data Space) e una seconda che ha approfondito il ruolo dei rappresentanti dei pazienti nei Comitati Etici alla luce del Regolamento Europeo 536/2014.
	Il termine ricerca per le malattie rare va inteso nel senso più ampio possibile. In primo luogo, la ricerca finalizzata alla produzione di farmaci, terapie e trattamenti, rispetto alla quale è necessario creare un ambiente favorevole attraverso il lavoro comune con le aziende, la sensibilizzazione delle istituzioni e il coinvolgimento delle reti associative. L’obiettivo di sistema, in questa accezione, è duplice: favorire gli investimenti in progetti di ricerca sulle malattie rare, ma al contempo garantire la qualità e l’adeguatezza dell’infrastruttura di ricerca (i centri di sperimentazione).
	In secondo luogo, una particolare attenzione va dedicata a ricerche e alla sistematizzazione dei dati sulla storia naturale delle malattie rare. Questi dati sono indispensabili per aumentare la conoscenza, e la loro sistematizzazione contribuisce ad una maggior uniformità nella raccolta, facilitando di conseguenza la condivisione fra i ricercatori e indirizzando le sperimentazioni cliniche. La raccolta di dati Real World contribuisce inoltre a verificare l’efficacia e la sicurezza dei farmaci.
	Il benessere di una persona, però, non si esaurisce nella terapia, ma riguarda anche e soprattutto la sua possibilità di partecipare alla vita sociale e lavorativa di una comunità. Ecco perché serve investire anche nella ricerca finalizzata alla produzione di dispositivi medici e ausili dal grande valore innovativo, che migliorano notevolmente la qualità della vita di molte persone con malattia rara permettendo loro di svolgere un’attività lavorativa, praticare uno sport e impegnarsi in molte attività: in poche parole, consentendogli di vivere una vita piena. L’innovazione tecnologica e la ricerca rivestono un ruolo fondamentale anche nei percorsi preventivi e riabilitativi, in quanto possono dare risposte sull’efficacia di un determinato trattamento, nell’ottica di un’assistenza sempre più patient centered.


	Last but not least, la ricerca nella nostra prospettiva riguarda anche una maggior efficacia ed efficienza del sistema, attraverso l’adozione di modelli organizzativi che ottimizzino il percorso dei pazienti e delle loro famiglie all’interno del sistema sanitario e sociale. I modelli adottati fino ad oggi non hanno visto coinvolte le persone con patologia nella ideazione dei percorsi, risultando spesso ottimizzati per chi lavora nel sistema invece che verso chi ne deve usufruire.
	I dati disponibili
	Il mondo della ricerca in Italia nell’ambito delle malattie rare è ampio e variegato; non segue un filo comune, ma si sviluppa in modo frammentato attraverso progetti promossi e coordinati sia da enti pubblici sia da organizzazioni private. Questo porta a due considerazioni: non esiste una conoscenza chiara su quanti e quali siano i progetti in corso, e non c’è stata fino ad oggi una strategia di sistema o una regia nazionale che aiuti a individuare le priorità in termini di investimenti. Il Comitato Nazionale Malattie Rare sta provando a dare una sistematizzazione a questi due aspetti, con un lavoro che ad oggi è alle prime battute.
	Grazie ai dati forniti ogni anno dal rapporto MonitoRare, è possibile individuare alcuni trend sulla ricerca in ambito malattie rare in Italia e in Europa che possono rappresentare un punto di partenza per affrontare le questioni più urgenti in questo settore.
	Dal Rapporto MonitoRare 2025, basato su dati 2024, si evince che:
	Dopo la crescita osservata fino al 2021, prosegue la riduzione degli studi clinici autorizzati sulle malattie rare: appena 163 nel 2024 (il 27,1% del totale delle sperimentazioni cliniche); erano 187 nel 2023, 230 nel 2022 e 260 nel 2021.
	Anche nel 2024, pur in misura minore rispetto agli anni precedenti, le sperimentazioni cliniche sulle malattie rare in Fasi I e II superano la soglia del 50% (50,9% nel 2024) e, in particolare, si nota un deciso incremento in termini percentuali degli studi clinici di Fase I (quasi 1 su 5) negli ultimi 3 anni.
	La distribuzione delle sperimentazioni cliniche sulle malattie rare per tipologia di medicinale conferma la prevalenza dei principi attivi di natura chimica (52,4% del totale in linea con il 55,8% del totale delle sperimentazioni cliniche 2024).
	I progetti di ricerca sulle malattie rare con la presenza di gruppi di ricerca italiani sono poco meno di 1/10 del totale dei progetti di ricerca sulle malattie rare inseriti nella piattaforma ORPHANET; il dato conferma il trend decrescente dei cinque anni precedenti.


	Sono 42 su 51 (1 in più dell’anno precedente) le biobanche aderenti al network BBMRI, che raccolgono campioni di malattie rare sul territorio nazionale:
	22.159 i campioni raccolti nel corso dell’ultimo anno (+ 6.326 rispetto all’anno precedente).
	2.624 i campioni distribuiti nel corso dell'anno (+ 554 rispetto all'anno precedente).
	A giugno 2025, l’Agenzia Italiana del Farmaco ha lanciato un nuovo bando di ricerca indipendente, con uno stanziamento di 17,8 milioni di euro, interamente dedicato alle malattie rare. Le risorse derivano dall’incremento del cd. Fondo AIFA costituito dal contributo sulle spese promozionali sostenute annualmente dalle aziende farmaceutiche disposto dalla Legge n. 175/2021.
	Il Consiglio Nazionale delle Ricerche ha attivi ben 138 progetti di ricerca sulle malattie rare per un valore totale di quasi 29 milioni di euro. I progetti in oggetto hanno un’alta variabilità dei finanziatori/fondi di finanziamento: si va infatti varia da progetti di ricerca finanziati dai fondi europei (Piano Nazionale di Ripresa e Resilienza, Horizon, ...), fondi Ministeriali (Ministero della Salute, Ministero dell’Università e della Ricerca, ...) finanziamenti regionali oltre che finanziamenti da singole associazioni e fondazioni.
	Gli Istituti di Ricovero e Cura a Carattere Scientifico in Italia sono 53, di cui 23 pubblici (43,4%) e 30 privati (56,6%) con una forte disomogeneità nella distribuzione territoriale. La Regione più rappresentata è la Lombardia con 19 IRCCS (35,8% del totale), seguita da Lazio (8 - 15,1%) ed Emilia-Romagna (5 – 9,4%); in Abruzzo, Calabria, Sardegna, Trentino-Alto Adige e Valle d’Aosta non è presente alcun IRCCS. Nel 2024 sono stati attivati da parte degli IRCCS 117 progetti di ricerca corrente sulle malattie rare, pari al 2,3% dei progetti totali per un valore economico complessivo di €1.118.465,24, registrando una decisa diminuzione rispetto al triennio precedente (erano 492 nel 2021).
	Quadro normativo
	Le fonti normative relative alla ricerca in ambito malattie rare sono, principalmente, la Legge 175/2021, il Piano Nazionale Malattie Rare 2023-2026, il Programma Nazionale per la Ricerca 2021-2027 e, a livello europeo, il Regolamento European Health Data Space.
	Legge 175/2021
	Art. 11
	Finanziamento della ricerca sulle malattie rare e dello sviluppo dei farmaci orfani

	1. A decorrere dall'anno 2022, il fondo di cui all'articolo 48, comma 19, lettera a), del decreto-legge 30 settembre 2003, n. 269, convertito, con modificazioni, dalla legge 24 novembre 2003, n. 326, è integrato con un ulteriore versamento pari al 2 per cento delle spese autocertificate entro il 30 aprile di ogni anno da parte delle aziende farmaceutiche sull'ammontare complessivo della spesa sostenuta nell'anno precedente per le attività di promozione rivolte al personale sanitario.
	2. Il Fondo di cui al comma 1, per la parte delle risorse di cui al medesimo comma, è destinato alle seguenti attività:
	a) studi preclinici e clinici promossi nel settore delle malattie rare;
	b) studi osservazionali e registri di uso compassionevole di farmaci non ancora commercializzati in Italia;
	c) programmi di sorveglianza su farmaci orfani e su altri trattamenti innovativi immessi in commercio sulla base di ipotesi biologiche e di evidenze iniziali di efficacia, ma privi di conoscenze certe sull'efficacia e sulla sicurezza del loro uso a medio e a lungo termine;
	d) ricerca e sviluppo di farmaci orfani plasmaderivati;
	e) progetti di sviluppo di test per screening neonatali per la diagnosi di malattie rare per cui sia disponibile, o in fase di sviluppo avanzato comprovato, una cura.

	Art. 12
	Incentivi fiscali


	Piano Nazionale Malattie Rare 2023-2026
	Nello specifico, tra gli obiettivi, il primo indica la necessità di ottimizzare l'utilizzo dei fondi disponibili per le malattie rare, attraverso processi di prioritizzazione degli investimenti e mediante la sinergia tra investimenti nella direzione di una partnership pubblico-privata. Si vuole inoltre assicurare un monitoraggio costante delle iniziative in atto e censire e sostenere le infrastrutture della ricerca. Soprattutto, il Piano sottolinea l’esigenza di incentivare la partecipazione dei pazienti ai progetti di ricerca, attraverso la valorizzazione dei PROM’s e dei PREM’s
	Per il raggiungimento di questi obiettivi, il PNMR identifica diverse azioni e strumenti. Particolarmente dettagliato il piano d’azione che riguarda le infrastrutture della ricerca, che prevede la messa in rete delle risorse esistenti, la creazione di una comunità di pratica virtuale attraverso la valorizzazione delle best practices, la definizione di criteri comuni standard che siano condivisi su tutto il territorio nazionale e tanto altro. Addirittura il Piano definisce già le aree della ricerca che devono essere prioritarie, e indica nei bandi competitivi lo strumento principale per la copertura dei finanziamenti.

	Programma Nazionale per la Ricerca 2021-2027
	Il PNR 2021-2027, nella parte che riguarda la Salute, identifica le malattie rare come una priorità della ricerca, con un impatto atteso soprattutto nel campo della diagnostica prenatale e diagnosi precoce di patologie. Anche lo studio delle terapie cellulari e la ricerca finalizzata alla creazione di nuovi farmaci riveste un ruolo di primo piano per le malattie rare, così come l’investimento nella ricerca su terapie geniche e sulla medicina personalizzata, aspetto decisamente rilevante per le patologie rare.

	European Health Data Space Regulation
	Lo spazio europeo dei dati sanitari (European Health Data Space, EHDS) rappresenta il primo spazio comune dei dati dedicato ad un settore specifico nell'ambito della strategia europea per i dati. Per quanto riguarda la ricerca, l’obiettivo della normativa è quello di garantire, in piena sicurezza dei proprietari, l’accesso a dati sanitari su larga scala per la ricerca scientifica, un sistema chiaro e strutturato per scoprire quali dati sono disponibili, dove si trovano e qual è la loro qualità, e un accesso meno costoso a dati sanitari di alta qualità. La sicurezza e la protezione dei dati sanitari sono garantite grazie all’integrazione dell’EHDS Regulation con altre normative già esistenti - come ad esempio il GDPR o il regolamento sulla governance dei dati - e all’inserimento di ulteriori norme specifiche per il settore sanitario. L’attuazione della normativa prevede diversi step:
	marzo 2025: entrata in vigore e inizio del periodo di transizione;
	marzo 2029: entrata in vigore delle principali parti del regolamento sullo spazio europeo dei dati sanitari, compreso, per l'uso primario, lo scambio del primo gruppo di categorie prioritarie di dati sanitari (profili sanitari sintetici dei pazienti, prescrizioni/dispensazioni elettroniche) in tutti gli Stati membri dell'UE. Anche le norme sull'uso secondario inizieranno ad applicarsi per la maggior parte delle categorie di dati (ad esempio i dati delle cartelle cliniche elettroniche).
	marzo 2031: per l'uso primario, lo scambio del secondo gruppo di categorie prioritarie di dati sanitari (immagini mediche, risultati di laboratorio e lettere di dimissione ospedaliera) dovrebbe essere operativo in tutti gli Stati membri dell'UE. Anche le norme sull'uso secondario inizieranno ad applicarsi per la parte restante delle categorie di dati (ad esempio i dati genomici).
	marzo 2034: i paesi extra UE e le organizzazioni internazionali potranno chiedere di aderire a HealthData@EU per l'uso secondario.


	I punti in discussione
	I punti su cui avviare una discussione di sistema sulla ricerca in ambito malattie rare, in Italia e in Europa, sono numerosi e connessi tra loro, soprattutto alla luce del trend negativo che, negli ultimi anni, registra un calo dell’attrattività degli investimenti in questo campo nel Vecchio Continente. In primo luogo la Federazione, grazie al confronto tra le Associazioni, ha ritenuto di primaria importanza affrontare il tema dell’infrastruttura della ricerca e delle sperimentazioni cliniche, rispetto al quale le Reti Europee sulle Malattie Rare (European Reference Networks) devono giocare un ruolo cruciale. A questo proposito, appare inevitabile una riflessione che coinvolga tutti gli attori - nell’ottica di una governance condivisa - rispetto alla necessaria razionalizzazione dei finanziamenti che riguardano i progetti di ricerca, accompagnata da un monitoraggio che possa valutare l’impatto degli studi avviati. Altri due aspetti interconnessi tra loro, sui quali i rappresentanti delle Associazioni delle persone con malattia rara si sono confrontati, riguardano la cultura della ricerca clinica negli ospedali e la partecipazione dei pazienti al percorso della ricerca. Rispetto al primo punto è stato sottolineato che vi sia una carenza di iniziative volte a formare il personale sanitario in questo campo; nell’ambito, invece, del coinvolgimento dei pazienti, risulta necessario attribuire maggiore valore ai PRO’s e ai PRE’s. Inoltre, è stata presa in considerazione la questione della condivisione dei dati. Il Regolamento European Health Data Space (EHDS) ha previsto una regolamentazione dell’utilizzo primario e secondario dei dati sanitari, ma la norma andrà monitorata rispetto alla sua declinazione nel contesto nazionale e all’armonizzazione con altre normative europee emergenti (ad esempio, l’AI Act). Per quanto riguarda infine l’etica nella ricerca, il dibattito si è concentrato finora soprattutto su aspetti legati al consenso informato, alla privacy e all’utilizzo dei dati; restano aperte alcune questioni che sono state affrontate nel percorso condiviso con le Associazioni.

	4.1 Infrastruttura della ricerca e sperimentazioni cliniche
	Dove Siamo: Il PNMR prevede la mappatura e la messa in rete delle infrastrutture di ricerca per valorizzare la qualità; altrettanto è stato previsto dall’Organizzazione Mondiale della Sanità.
	Criticità: I centri di sperimentazione non sono abbastanza in termini di numerosità, non sono sufficientemente attrezzati e supportati e la regolamentazione è farraginosa rispetto al resto dell’Ue – L’Italia ha perso competitività. Per recuperarla, il Rapporto Draghi sul futuro dell’Ue spinge ad investire proprio nella ricerca e in particolar modo nel settore life sciences.
	Obiettivo: UN SISTEMA COMPETITIVO, EFFICIENTE E COLLABORATIVO SNELLO, COSTRUITO SULLE COMPETENZE E SULLA QUALITA’ DEI DATI E SOPRATTUTTO PATIENT CENTERED
	Il contesto
	In tutta Europa l’entrata in vigore del Regolamento Europeo sulle Sperimentazioni Cliniche ha determinato un rallentamento nell’autorizzazione delle sperimentazioni cliniche e una serie di cambiamenti nelle attività dei Comitati Etici e dei centri clinici, all’interno dei quali gli sperimentatori e tutto il personale di ricerca hanno dovuto affrontare la necessità di apportare modifiche nelle procedure organizzative esistenti.

	Il Ministro della Salute ha costituito il Tavolo di lavoro in materia di ricerca clinica con l’obiettivo di individuare azioni di miglioramento per facilitare la buona riuscita degli studi clinici e di ideare strumenti volti a facilitare il coinvolgimento e la tutela dei pazienti. Il Tavolo ha individuato quattro direzioni principali sulle quali lavorare: la revisione e l’adeguamento delle normative vigenti; la semplificazione amministrativa e la velocizzazione delle procedure; il riconoscimento delle competenze e delle risorse da impiegare; il miglioramento dell’informazione e il coinvolgimento dei partecipanti agli studi. Per raggiungere questi obiettivi è necessaria una grande collaborazione tra tutti gli stakeholder.
	In questo contesto, lo sviluppo di nuove infrastrutture e il rafforzamento di quelle esistenti è un obiettivo strategico inserito anche nel PNMR,  in quanto il rispetto di determinati standard di eccellenza dei Centri di sperimentazione rappresenta la precondizione necessaria per la realizzazione degli studi.
	UNIAMO FEDERAZIONE ITALIANA MALATTIE RARE
	RICERCA, SPERIMENTAZIONI CLINICHE ED ETICA- LE EFFEMERIDI DI UNIAMO 27/2026

	Perché l'Italia possa offrire a sempre più persone con malattia rara l'opportunità di accedere a terapie innovative, è fondamentale avere a disposizione Centri in cui non solo prevalga la cultura della ricerca clinica (team di ricerca formato e multidisciplinare) ma che siano all'altezza in termini di accessibilità, spazi, dotazioni strumentali e collegamenti con network internazionali. Anche il PNRR ha previsto un finanziamento specifico, di 1,58 mld, per 30 progetti di costruzione di nuove realtà o di rafforzamento di quelle esistenti. A questo tema si associa, inoltre, la necessità di consolidare la rete della ricerca in ambito malattie rare che incentivi, faciliti e semplifichi il trasferimento tecnologico, come indicato dal PNMR.
	Il Piano Nazionale Malattie Rare prevede la mappatura e la messa in rete  delle infrastrutture di ricerca per valorizzarne la qualità, concetti che si ritrovano anche nei documenti dell’Organizzazione Mondiale della Sanità (OMS). Si tratta dunque di una priorità mondiale.

	Proposte del tavolo di lavoro sul tema

	Infrastruttura della ricerca e sperimentazioni cliniche
	Valorizzare e premiare i Centri che promuovono ricerca di qualità, al fine di individuare e promuovere buone pratiche e stimolare attività orientate all'impatto, da misurare con indicatori specifici
	Rafforzare la collaborazione tra le reti ERN (European Reference Networks) e i Centri di riferimento della Rete delle Malattie Rare, ottimizzando la ricerca sulle malattie rare
	Rafforzare, attraverso campagne di comunicazione, la conoscenza relativa al portale europeo “Eu Clinical Trials”, che permette a ricercatori e pazienti di consultare tutte le sperimentazioni cliniche attive in Europa ;
	Coinvolgere attivamente i pazienti nelle strutture che ospitano studi clinici, riconoscendone il ruolo nel miglioramento dei processi e dei risultati, e strutturando percorsi di coinvolgimento dei pazienti, i cosiddetti Patient and Public Involvement (PPI), come avviene in altri Paesi, attraverso strumenti di tipo culturale, economico e di programmazione;
	Ridurre i tempi per l’attivazione degli studi clinici tra l’approvazione e l’effettivo arruolamento del primo paziente (243 giorni in Italia, a fronte di 116 negli altri Paesi Ue e solo 26 giorni nel Regno Unito) .
	https://www.mur.gov.it/it/news/mercoledi-29122021/pnrr-pubblicati-i-bandi-le-infrastrutture-di-ricerca-e-le-infrastrutture
	https://euclinicaltrials.eu/?lang=en



	4.2 Razionalizzazione, monitoraggio e finanziamenti
	Dove siamo: Minor competitività della ricerca clinica in Europa e Italia – frammentazione dei programmi di ricerca – insufficiente sostegno all’industria
	Criticità: Troppa burocrazia/Adattamento al CTIS (Clinical trial Information System) difficile/ Doppio livello (nazionale/regionale) / Dispersione di informazioni
	Obiettivo: RAZIONALIZZARE E RAFFORZARE INVESTIMENTI IN RICERCA SU MALATTIE RARE
	Il contesto generale
	L’Europa ha perso competitività nel settore ricerca, a vantaggio di Asia - soprattutto Cina e India - e USA. Le sperimentazioni condotte in Europa sono in diminuzione rispetto al passato . Non è disponibile, allo stato delle conoscenze attuale, un quadro di insieme dell’ammontare dei finanziamenti alla ricerca sulle malattie rare - sia pubblici che privati - e degli ambiti di ricerca. Le industrie farmaceutiche e biotecnologiche ritengono di non essere sufficientemente incentivate, né a livello europeo, né a livello italiano, per investire in Europa (e in Italia) .
	Mentre il numero delle sperimentazioni cliniche a livello globale nell’ultimo decennio è aumentato del 38%, il trend registrato in Europa è di segno opposto (-40%), con 60.000 pazienti europei in meno coinvolti nei trials, come segnalato dal Rapporto EFPIA 2024 . Questo è l’allarme lanciato dalla Federazione europea delle industrie e delle associazioni farmaceutiche (Rapporto Efpia 2024). Peraltro, in Europa esistono iniziative tese a promuovere e sostenere la ricerca sulle malattie rare.
	Ultima in ordine di tempo ERDERA  (European Rare Disease Research Alliance), una nuova partnership europea nata nell’ambito di Horizon Europe, che ha l’obiettivo di promuovere la cooperazione fra Stati membri, centri di eccellenza e reti di riferimento, e mira a migliorare la prevenzione, la diagnosi e il trattamento delle malattie rare attraverso la ricerca traslazionale, lo sviluppo di terapie avanzate e l’infrastrutturazione dei dati clinici.
	https://www.i-com.it/2026/03/27/ricerca-e-clinical-trials-criticita-europea/
	https://efpia.eu/media/2rxdkn43/the-pharmaceutical-industry-in-figures-2024.pdf
	https://erdera.org/
	UNIAMO FEDERAZIONE ITALIANA MALATTIE RARE
	RICERCA, SPERIMENTAZIONI CLINICHE ED ETICA- LE EFFEMERIDI DI UNIAMO 27/2026



	L’Europa ha perso 10 punti percentuali di competitività globale in termini di attrazione degli investimenti. Se nel 2002 gli investimenti in Europa e negli USA erano pressoché uguali, ora gli Stati Uniti attraggono quasi il doppio degli investimenti rispetto all’Europa, con la Cina in crescita rapidissima, seguita a ruota da India e Medio Oriente. La Commissione Europea (ambito “Choose Europe”) d’altro canto ha annunciato iniziative che vanno nella direzione di un sostegno agli investimenti industriali, tra cui: l’intenzione di elaborare un piano europeo di investimenti per facilitare il finanziamento di studi clinici multinazionali e potenziare le infrastrutture di ricerca clinica a livello europeo.  Nel complesso, il mondo industriale ritiene che la revisione del regolamento europeo sui farmaci orfani non riconosca adeguatamente l’innovazione farmaceutica e che le scelte fatte dall’Europa siano a volte contraddittorie e, comunque, troppo di breve periodo per incoraggiare investimenti significativi.
	Il contesto italiano
	Pur nella flessione delle sperimentazioni cliniche condotte in Europa, l’Italia rappresenta uno dei Paesi più attivi ma anche il meno competitivo a causa di elementi di debolezza che caratterizzano il nostro specifico contesto, tra cui:
	- incentivi al settore Ricerca e Sviluppo insufficienti;
	- sistema delle infrastrutture di ricerca clinica complesso e frammentato (ERN,IRCCS);
	- procedure di autorizzazione, attivazione e conduzione degli studi clinici lunghe e complesse (il doppio livello nazionale/regionale non è di aiuto);
	- difficoltà di adattamento al sistema europeo CTIS (Clinical Trials Information System), da parte delle strutture e degli operatori;
	- frammentazione dei sistemi digitali e delle strutture informatiche, con i dati sanitari spesso distribuiti tra diversi sistemi regionali, privi di standard comuni e dunque con seri limiti di interoperabilità;
	- assenza di figure specialistiche in termini di trasferimento tecnologico, brevettazione e supporto alla ricerca scientifica di base.
	Si avverte pertanto la necessità di operare una sintesi tra punti di forza e punti di debolezza, tra risorse pubbliche e risorse private. Ciò si può fare solo attraverso il monitoraggio e la sistematizzazione delle opportunità attuali. Questo consentirà l’individuazione di strategie di crescita degli investimenti intesi a 360 gradi.
	Proposte del tavolo di lavoro sul tema

	Razionalizzazione, monitoraggio, finanziamenti
	Introdurre meccanismi premianti per le imprese che investono in innovazione e ricerca clinica, sul modello di quanto fatto, ad esempio, in Germania
	Incrementare gli incentivi per la ricerca e sviluppo, settore ad alto rischio per le aziende (costi elevati e ritorni incerti)
	Favorire le partnership pubblico–privato, che in Italia non sono ancora una prassi pienamente consolidata
	Chiedere politiche europee a lungo termine, che offrano stabilità e certezze alle industrie farmaceutiche e biotecnologiche
	Promuovere un dialogo strutturato tra tutti gli stakeholder per una governance condivisa e acquisire un quadro complessivo di tutte le attuali opportunità e strumenti di finanziamento a progetti di ricerca sulle malattie rare (il CoNaMr sta lavorando a una survey con questo obiettivo)
	Coinvolgere i pazienti e le loro organizzazioni anche nella comunicazione dei progetti di ricerca sulle malattie rare (condivisione di opportunità, progetti e risultati)
	Valorizzare l’alto livello medico e scientifico dei ricercatori italiani come ulteriore leva per attrarre investimenti.


	4.3 Cultura della ricerca clinica negli ospedali
	Criticità: Ancora troppi gap di conoscenza sulle malattie rare, ancora debole la cultura della ricerca clinica nei Centri MR e negli Ospedali, nonostante il PNMR preveda la formazione degli specialisti sulle MR anche in relazione al sostegno alla ricerca
	Obiettivo: UN SSN ORIENTATO ANCHE ALLA RICERCA, NON SOLO ALLA CURA E ALLA PREVENZIONE
	Il contesto
	È dunque fondamentale “portare” la cultura della ricerca clinica dentro gli ospedali. Certamente un quadro normativo adeguato è essenziale per garantire la buona performance delle strutture sanitarie e la sicurezza dei pazienti, ma la formazione del personale e il riconoscimento delle competenze specifiche in ambito di ricerca clinica non sono meno rilevanti. Chi si occupa di ricerca clinica sa – ad esempio - quanto sia cruciale il ruolo dello study coordinator o dell’infermiere di ricerca che si relazionano di continuo con i pazienti nel corso della sperimentazione. E sa quanto sia fondamentale rispettare rigorosamente il protocollo dello studio, in termini di giorni e orari in cui determinate procedure o esami diagnostici devono essere effettuati. Tra gli aspetti organizzativi da migliorare, un tema delicato è quello dei rimborsi ai partecipanti e ai loro accompagnatori. Il Regolamento europeo ha contribuito ad ampliare le opportunità di rimborso, ma l’organizzazione e le modalità di restituzione degli importi sostenuti stentano ad essere applicate in maniera uniforme su tutto il territorio nazionale. 
	Proposte del tavolo di lavoro sul tema

	Cultura della Ricerca
	Ridurre la distanza tra ricerca di base e ricerca clinica, superando quella separatezza – che sembra essere una caratteristica esclusiva del nostro Paese – tra biologi e clinici che ostacola una piena collaborazione.
	Promuovere maggiormente la ricerca traslazionale, perché è quella che si tradurrà in terapia.
	Guardare al ‘sistema’ ricerca clinica nel suo complesso, fatto di più attori, tutti importanti per avere successo, a partire dallo sponsor, dalla CRO (Clinical Research Organization), dai vendors (fornitori), i Comitati Etici, il PI (Principal Investigator) lo Study Coordinator, il Data Manager, la Farmacia, l’Infermiere di Ricerca e così via.
	Porre particolare attenzione alla formazione degli operatori, soprattutto le figure del data manager e dell’infermiere di ricerca (di cui viene segnalata una particolare scarsità) affinché svolgano il loro ruolo in maniera più consapevole.


	4.4 Ruolo dei rappresentanti dei pazienti (raccolta PRO’s e PRE’s)
	Dove siamo: Il PNMR incentiva la partecipazione dei pazienti nella ricerca, come anche l’Ue e l’OMS. Uniamo ha collaborato al progetto Pro4All che è culminato con un appello alle Istituzioni al fine di valorizzare l’utilizzo dei PROs.
	Criticità: PROs ancora poco usati (prevalentemente in oncologia) /Questionari complessi/necessità di validazione statistica e di uniformità della metodologia di analisi
	Obiettivo: IDENTIFICAZIONE ENDPOINT; INSERIMENTO NEI DOSSIER PER AUTORITÀ REGOLATORIA
	Il contesto generale
	L’Organizzazione Mondiale della Sanità (OMS), l’Unione Europea (UE) e l’Italia attraverso il Piano Nazionale Malattie Rare promuovono il coinvolgimento attivo dei pazienti nella ricerca. Anche alcune aziende e università hanno lanciato manifesti e appelli alle istituzioni per valorizzarne e rafforzarne il ruolo. Un elemento cruciale, emerso con forza nella letteratura più recente , è la necessità di coinvolgere attivamente i pazienti fin dalle fasi iniziali della progettazione e nella definizione degli obiettivi di ricerca. In particolare, nelle malattie rare la popolazione limitata di persone con patologia richiede approcci metodologici flessibili e personalizzati. La conoscenza esperienziale dei pazienti e delle famiglie è preziosa per orientare studi rilevanti e realistici. Il coinvolgimento regolare (non ‘una tantum’) migliora la qualità dei dati raccolti e riduce il rischio di eventi avversi, contribuendo alla sicurezza assistenziale. L’approccio partecipativo, inoltre, promuove empowerment, trasparenza e fiducia tra pazienti, ricercatori e professionisti sanitari. Tra gli strumenti utili a raccogliere il punto di vista e l’esperienza dei pazienti nel corso degli studi sperimentali ci sono i PROs (Patients Reported Outcomes) e i PREs (Patient-Reported Experience). I PROs forniscono informazioni sugli esiti di salute percepiti direttamente dai pazienti, come sintomi, dolore, limitazioni funzionali, qualità della vita e benessere psicologico. I PREs, invece, si focalizzano sull’esperienza vissuta nell’interazione con i servizi sanitari, come la comunicazione con gli operatori, il rispetto della dignità, la continuità assistenziale e l’accessibilità.

	In generale, ma a maggior ragione nell’ambito delle malattie rare, l’uso di strumenti PRO specifici si dimostra particolarmente efficace per raccogliere informazioni non rilevabili tramite parametri clinici tradizionali e pertanto il loro utilizzo va incoraggiato, ad integrazione dei dati puramente clinici. Tali informazioni vengono raccolte attraverso dei questionari. I PROs sono usati ancora poco o nulla per le malattie rare; in ambito oncologico, invece, il loro utilizzo è più diffuso.
	Principali criticità
	Il ricorso a questionari in forma elettronica rischia di penalizzare chi ha scarse competenze digitali o difficoltà di accesso alle tecnologie.
	In pazienti con patologie molto invalidanti la frequenza e la lunghezza dei questionari può essere percepita come un peso e non come un’opportunità.
	La mancanza di standardizzazione dei flussi di dati all’interno e tra le organizzazioni sanitarie riduce l’efficacia operativa e la comparabilità dei risultati.
	I questionari sono standardizzati (il che li rende riproducibili), ma proprio per questo non sempre riescono a cogliere le sfumature del vissuto soggettivo.
	La validazione statistica e la metodologia di analisi dei PROs non ha ancora a disposizione strumenti univoci.
	Proposte del tavolo di lavoro sul tema
	Ruolo dei rappresentanti dei pazienti (raccolta PRO’s e PRE’s)
	Rendere i questionari più accessibili e user friendly.
	Integrare le survey con l’esperienza del paziente nel ‘qui ed ora’, personalizzando il più possibile.
	Riconoscere esplicitamente un valore aggiunto (anche in termini di punteggio) ai progetti di ricerca che prevedono l’uso di PROs e PREs.
	Riconoscere il ruolo chiave dell’infermiere in questo contesto e avere come obiettivo la sua formazione in termini di cultura della ricerca clinica.

	4.5 Utilizzo dei dati per la ricerca
	Dove siamo: l PNMR incentiva la condivisione dati a fini di ricerca, come anche Ue e OMS - La normativa italiana e quella europea, però, viaggiano a diverse velocità (EDS Ecosistema Dati Sanitari 2026, EHDS primario 2029, EHDS secondario 2031). L’EDS sarà operativo alla fine di marzo 2026, ma verrà anticipato a settembre 2025 per le prestazioni di telemedicina tramite la piattaforma nazionale sviluppata da Agenas. Il tutto va coordinato con l’AI Act, Data Act e le altre normative che verranno prodotte.
	Criticità: Il livello normativo e quello dell’infrastruttura informatica viaggiano a velocità diverse e con sistemi diversi
	Obiettivo: SISTEMA DI GOVERNANCE CHIARO NEI RUOLI E NELLE RESPONSABILITÀ E RICERCA SULLE MR PIÙ VELOCE
	Il contesto
	Il decreto che istituisce l’Ecosistema Dati Sanitari (EDS)  è stato pubblicato in Gazzetta Ufficiale il 5 marzo 2025. Per l’entrata in vigore del decreto sarà necessario attendere il 2026 e, in ogni caso, la completa attuazione  del Fascicolo Sanitario Elettronico 2.0, ad oggi non omogenea tra le Regioni. All’interno del Decreto sull’EDS, però, non vengono nominate le Associazioni Pazienti, che invece dovrebbero avere un ruolo nella governance di questo ecosistema, cioè essere interpellate, consultate e coinvolte in confronti su eventuali criticità o possibili soluzioni durante il processo. Questa posizione era già emersa anche nella Effemeride sullo European Health Data Space (EHDS)
	pubblicata da UNIAMO, che sintetizza le posizioni di più Associazioni Federate che hanno partecipato agli incontri preparatori alla stesura del documento. Sempre in relazione all’accesso ai dati per la ricerca, un riscontro positivo è rappresentato invece dall’inserimento, all’interno del ddl delega sull’Intelligenza Artificiale , dell’utilizzo dei dati secondari sanitari ai fini di ricerca. Anche in questo caso, però, la consultazione dei rappresentanti dei pazienti non è prevista.
	Il PNMR, così come l’Ue e l’OMS, promuove la condivisione dei dati a fini di ricerca. Tuttavia, la normativa italiana e quella europea viaggiano a velocità differenti: l’EDS (Ecosistema dei Dati Sanitari) sarà operativo entro marzo 2026, con un’anticipazione a settembre 2025 per le prestazioni di telemedicina tramite la piattaforma nazionale sviluppata da Agenas. Nel frattempo, l’EHDS prevede l’attuazione per l’utilizzo primario dei dati nel 2029 e per quello secondario nel 2031. Tutto questo va ulteriormente armonizzato con altre normative, come AI (Artificial Intelligence) Act e Data Act. La base giuridica del trattamento dei dati oscilla tra consenso informato e interesse collettivo.
	La maggiore criticità è rappresentata dal fatto che la normativa e le infrastrutture informatiche che dovrebbero ricevere e condividere i dati, procedono con tempi e sistemi diversi, generando una grave – e, ad oggi, insanabile - asimmetria tra ambito legale e pratiche operative.
	Proposte del tavolo di lavoro sul tema

	Utilizzo del dato a fini di ricerca
	Definire e implementare una metodologia condivisa a tutti i livelli per la standardizzazione dei sistemi di acquisizione e condivisione dei dati
	Realizzare al più presto infrastrutture digitali che garantiscano l'interoperabilità dei dati a livello nazionale (con tutte le regioni che usano lo stesso ‘linguaggio informatico’) ed europeo
	Investire di più nella cultura delle biobanche, riconoscendo che il campione biologico dà ulteriore forza al dato sanitario e, pertanto, dovrebbe essere – laddove possibile . sempre associato al dato
	Includere i rappresentanti dei pazienti nella governance dell’ecosistema italiano dei dati sanitari


	4.6 Etica
	Criticità: Ci sono questioni ancora aperte, ad esempio quelle relative alla genetica e/o all’uso dell’intelligenza artificiale? Ci sono aspetti che non vanno mai trascurati?
	Obiettivo: MANTENERE SEMPRE ALTA L’ATTENZIONE SUI RISVOLTI ETICI DELLA RICERCA SULLE MALATTIE RARE
	Il contesto
	Il dibattito sull’etica della ricerca si occupa tradizionalmente della protezione dei partecipanti alla ricerca (consenso informato) e dell’integrità della, e nella, ricerca. Per quanto riguarda il consenso informato, il primo obbligo è quello di evitare il rischio di un fraintendimento terapeutico, ovvero la confusione tra sperimentazione e terapia, tra ricerca e cura. Per cui, affinché il consenso alla partecipazione a uno studio clinico possa dirsi realmente informato ed eticamente (oltre che giuridicamente) valido, è innanzitutto necessario che i potenziali partecipanti comprendano che una sperimentazione non è, ancora, una terapia. Il processo di acquisizione del consenso nella ricerca nell’ambito delle malattie rare presenta però altre difficoltà aggiuntive rispetto ad altre malattie quando sono coinvolti pazienti minori o pazienti con disabilità cognitive che non sono in grado di prestare il consenso autonomamente. In questi casi, il processo di acquisizione del consenso risulta ancora più delicato in quanto, da un lato, deve essere assicurato, per quanto possibile, il loro coinvolgimento nel processo decisionale che li riguarda e, dall’altro, perché è necessario affrontare una “doppia vulnerabilità”: non solo dei bambini (o degli adulti con disabilità cognitiva), ma anche dei genitori (o dei tutori), che possono sviluppare aspettative irrealistiche, anche in studi di fase precoce o controllati con placebo. A fronte di queste potenziali criticità, è quindi essenziale che i ricercatori ricevano una formazione specifica anche su questi aspetti, per garantire un arruolamento conforme ai principi di autonomia e giustizia.
	I bisogni delle persone con malattie rare – d’altro canto - vanno oltre il farmaco e richiedono di considerare la multidimensionalità delle sfide che la malattia pone. È quindi fondamentale adottare un approccio centrato sulla persona e promuovere il coinvolgimento attivo di pazienti e associazioni in tutte le fasi della ricerca, a partire dalla definizione del protocollo di studio.
	Anche la disseminazione dei risultati fa parte dell’etica della ricerca e deve includere anche i risultati negativi o fallimentari, per evitare inutili duplicazioni e sprechi di risorse. La disseminazione dovrebbe avvenire non solo tramite pubblicazioni scientifiche ma anche con strumenti facilmente accessibili - e comprensibili - da pazienti e familiari. In questo, un ruolo fondamentale può essere svolto da istituzioni e associazioni di pazienti.
	Le persone con malattie rare possono essere più facilmente identificabili delle altre ed è per questo che la tutela della privacy è ancora più delicata. Anche se a volte percepita come un ostacolo alla ricerca, la normativa sulla privacy è uno strumento essenziale di protezione per i pazienti perché i dati sono frammenti di identità. È tuttavia necessario mantenere alta l’attenzione sul confine tra tutela della privacy e sostegno allo sviluppo delle conoscenze scientifiche.
	L’etica della ricerca – in questa epoca storica - entra in gioco anche in riferimento agli studi sulla genetica, alla possibilità di estendere lo screening neonatale allo screening genetico neonatale (e quindi a un più ampio numero di patologie), o ancora alla necessità dell’utilizzo di animali per la sperimentazione e ai rischi originati dall’utilizzo dell’intelligenza artificiale per la diagnosi o la somministrazione di una terapia. Questi temi ovviamente non sono negativi di per sé, ma rappresentano uno snodo fondamentale del nostro tempo, rispetto al quale tutti gli attori che partecipano alla ricerca devono confrontarsi al fine di trovare un accordo sulla migliore via da intraprendere per il futuro. Restano, dunque, questioni aperte – sotto il profilo etico oltre che regolatorio - soprattutto in merito alla genetica e riguardo l’utilizzo dell’intelligenza artificiale  .

	Proposte del tavolo di lavoro sul tema

	Etica della ricerca
	Divulgare i risultati della ricerca, inclusi quelli negativi, in modo trasparente e con linguaggio laico
	Coinvolgere i pazienti fin dalle fasi di progettazione degli studi, non solo come membri dei CET (Comitati Etici Territoriali)
	Integrare l’etica nei programmi di formazione di tutti gli operatori sanitari
	Chiarire sempre ai partecipanti che la sperimentazione non equivale ad una cura, per evitare fraintendimenti terapeutici
	UNIAMO FEDERAZIONE ITALIANA MALATTIE RARE
	RICERCA, SPERIMENTAZIONI CLINICHE ED ETICA- LE EFFEMERIDI DI UNIAMO 27/2026



	Approfondire le riflessioni sull’eticità dell’uso del placebo nelle malattie ultra-rare
	Proporre che nei CET, quando si discute di un protocollo di ricerca per una malattia rara, sia sempre presente una figura con esperienza in tale ambito.
	Conclusioni
	Dal confronto del Tavolo di Lavoro sono emersi temi che, ricorrendo più volte – anche se in chiave e sotto angolazioni diverse - appaiono come prioritari e sui quali sarà pertanto opportuno proseguire il confronto, come sempre in ottica collaborativa, propositiva e multistakeholder:
	la formazione dei clinici, degli operatori sanitari – inclusi infermieri e data manager - del team di ricerca, di tutti i soggetti coinvolti (inclusi i membri dei Comitati Etici) sul management delle malattie rare, sulla ricerca clinica e sull’etica della ricerca; la formazione come strumento per migliorare la cultura della ricerca clinica all’interno dei Centri Malattie Rare e delle strutture ospedaliere al cui interno vengono eseguite le sperimentazioni cliniche e per ridurre, un po' alla volta, la distanza – tipicamente italiana - tra ricerca di base e ricerca clinica, laddove una maggiore collaborazione tra competenze diverse ma complementari potrebbe favorire il successo della ricerca;
	la partecipazione dei pazienti e delle loro organizzazioni in tutto il percorso della ricerca, in modalità e con strumenti codificati, per esempio prevedendo la loro presenza e il loro ruolo collaborativo dentro le strutture in cui si svolgono le sperimentazioni, o semplificando la struttura e l’analisi dei questionari PROs e PREs, per poi poterli inserire a pieno titolo sia nei progetti di ricerca che nei dossier autorizzativi, o favorendone la partecipazione consapevole nei Comitato Etici. Ancora, diventando parte del sistema di governance della condivisione dei dati sanitari per finalità di ricerca e svolgendo un ruolo attivo nella comunicazione delle opportunità di finanziamento e dei risultati, anche negativi, dei progetti di ricerca;
	la sistematizzazione delle informazioni sulle fonti di finanziamento disponibili – sia pubbliche che private – per i progetti di ricerca sulle malattie rare e sui progetti di ricerca in corso, per provare a canalizzare le risorse nelle direzioni più urgenti e rispondenti ai bisogni delle persone con malattie rare, da un lato e, dall’altro, per rispondere adeguatamente al calo di competitività del nostro Paese in tema di sperimentazioni cliniche, dovuto a una serie di fattori, tra cui insufficienti incentivi al settore ricerca e sviluppo e una complessità e lentezza burocratica che ci rende più rigidi e più lenti rispetto ad altri Paesi, anche europei;
	l’adeguamento da un punto di vista informatico e tecnologico alle sfide che ci attendono: non disponiamo ancora di una infrastruttura digitale omogenea e interoperabile per la raccolta e condivisione dei dati - e per il loro collegamento con i campioni biologici – e non disponiamo, attualmente, dell’ organico che potrà essere dedicato – previa formazione - a svolgere questo tipo di attività;
	la necessità di rendere prioritario il tema della qualità e della competenza dei Centri di sperimentazione, rendendo più armonica e funzionale la collaborazione tra IRCCS ed ERN e allo stesso tempo valorizzando il lavoro delle strutture e dei team di ricerca al di là delle sigle, ma sulla base del rispetto delle Good Clinical Practices e dell’impatto del lavoro svolto sulla vita delle persone con malattia rara, valutando anche il ruolo che riconoscono ‘istituzionalmente’ ai pazienti e alle loro organizzazioni in tutto il percorso della ricerca.

	I partecipanti ai lavori dei Tavoli
	I partecipanti ai tavoli sono stati scelti per la loro competenza sugli argomenti trattati, cercando di dare una rappresentazione globale dei principali stakeholders di sistema, dalle istituzioni europee a quelle italiane, all'industria farmaceutica.
	Il presente documento e il coordinamento gruppo di lavoro sono stati realizzati da Annalisa Scopinaro e Barbara D’Alessio.
	Barbara D’Alessio, UNIAMO Federazione Italiana Malattie Rare - Coordinatrice del Gruppo di Lavoro (Fondazione Lega Italiana Ricerca Huntington - LIRH)


	UNIAMO
	Federazione Italiana Malattie Rare
	UNIAMO Federazione Italiana Malattie Rare è l’ente di rappresentanza della comunità delle persone con malattia rara.
	Opera dal 1999 per la tutela e la difesa dei diritti delle persone con malattia rara e delle loro famiglie, ha oltre 200 associazioni affiliate in continua crescita.
	Sviluppa un dialogo costante con gli esponenti delle Istituzioni (Ministeri, AIFA, Istituto Superiore di Sanità, Agenas, Regioni, centri clinici di riferimenti, rete ERN, MMG e PLS, società scientifiche ecc), ricercatori, player privati rappresentando le istanze delle persone con malattia rara e le possibili soluzioni.
	Dà voce a tutte le persone che si trovano ad impattare con una malattia rara o ultrarara, oltre che a quelli che sono ancora in cerca di una diagnosi.
	Il senso di disorientamento, incertezza, solitudine, il dolore che si prova quando si riceve una diagnosi di malattia rara sono alleviati dalla consapevolezza che la Federazione, insieme a tutte le Associazioni, compie ogni sforzo possibile per migliorare la qualità di vita della persona e dei suoi familiari e caregiver.
	Il sostegno concreto è dato con il servizio SAIO (servizio di ascolto, informazione e orientamento) – rivolto ai singoli individui e alle Associazioni –, con altri progetti di supporto e con l’azione di sensibilizzazione, promozione e tutela dei diritti, advocacy in tutti i settori, dalla ricerca alla bioetica, dagli approcci sanitari ai sostegni sociali.
	Puoi sostenere la nostra azione in molti modi:
	- mettendo a disposizione la tua professionalità
	- offrendoci dei servizi pro-bono
	- con il tuo 5x1000 (codice fiscale 92067090495)
	- con un contributo deducibile/detraibile in sede di dichiarazione fiscale:
	IBAN IT53M0306909606100000010339


	Le Effemèridi di UNIAMO
	L'idea di una collana editoriale di Uniamo non è nuova. Dovevano però verificarsi una serie di condizioni perché potesse diventare realtà.
	Nella ricerca di un nome che caratterizzasse le nostre pubblicazioni ci siamo imbattuti in quello di "effemèride".
	Il vocabolario Treccani riporta la seguente definizione:
	Ciascuna delle tre definizioni contiene un elemento che abbiamo sentito vicino:   la registrazione quotidiana degli atti, che ci richiama ad un ideale viaggio nella patologia; la pubblicazione periodica, che risponde ai nostri desiderata; la tavola che fornisce le coordinate, nostra aspirazione e intento nella pubblicazione di questi opuscoli.
	La relativa rarità dell'uso di questo termine, la sua connotazione al femminile, la sua originalità dato che l'ultimo soggetto che l'ha utilizzato risale al 1840 per pubblicazioni a carattere letterario o scientifico ci hanno convinti ulteriormente che eravamo fatte l'una per l'altra: Federazione e effemèride, comunità di persone con malattia rara e pubblicazione periodica che racconta un viaggio e prova a guidarne la rotta.
	Ecco quindi l'inizio di una collana che seguirà l'attività federativa dando un rendiconto degli incontri e dei gruppi di lavoro costituiti su tematiche specifiche, e del frutto del loro lavoro.
	Ad maiora, semper.
	Il Consiglio Direttivo
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