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ALESSANDRA LOCATELLI

Ministra per le Disabilita

Saluti istituzionali

Buongiorno a tutti e grazie per l'invito a portare un saluto a questo importante convegno,
momento di confronto sulle malattie rare, intrecciato con il tema della riforma della disabilita e
del progetto di vita.

Desidero innanzitutto salutare e ringraziare con affetto la Presidente Annalisa Scopinaro. Le
rivolgo i miei complimenti per I'impegno costante e instancabile che porta avanti insieme a
tutti voi in ogni parte del Paese.

Il tema delle malattie rare ha raggiunto nel nostro Paese una visibilita importante. Molto resta
ancora da fare, ma oggi molte piu persone conoscono questa realta e il lavoro che
qguotidianamente viene svolto dalle associazioni e da tutti coloro che operano in questo ambito.
Saluto naturalmente tutti gli illustri relatori che interverranno durante questa giornata.

La riforma della disabilita comporta una profonda revisione della valutazione di base e
dell'intero sistema di presa in carico della persona con disabilita, sia sul territorio sia nelle
procedure di accertamento dell'invalidita civile.

L'obiettivo principale & semplificare e sburocratizzare la vita delle persone con disabilita e delle
loro famiglie. Nessuna riforma puod essere realmente efficace se non € accompagnata da una
concreta semplificazione dei percorsi amministrativi. Le persone con disabilita e le loro famiglie
affrontano gia quotidianamente numerosi sacrifici, impegni e carichi assistenziali; per questo
abbiamo il dovere di intervenire.

In collaborazione con INPS, con la FNOMCeO e con numerosi altri soggetti coinvolti nella
formazione e nella sperimentazione della riforma, stiamo lavorando a un sistema che prevede
un'unica commissione, un unico certificato, un'unica domanda introduttiva e soprattutto
I'eliminazione delle visite di revisione nei casi in cui le condizioni siano ormai stabilizzate e
conclamate. Restano naturalmente escluse le situazioni che richiedono una rivalutazione,
come alcune condizioni oncologiche.

Un altro elemento centrale della riforma ¢ l'introduzione del progetto di vita. Si tratta di una
sfida molto importante che, da un lato, contribuisce a semplificare i percorsi e, dall'altro,
rappresenta uno strumento per innovare profondamente il metodo di presa in carico.
L'obiettivo e favorire il dialogo tra il mondo sanitario e quello sociale, affinché possano essere
costruite risposte personalizzate e realmente adeguate ai bisogni della persona. Allo stesso
tempo, € necessario promuovere un'evoluzione dei servizi, che dovranno diventare piu flessibili,
innovativi e capaci di adattarsi alle esigenze individuali.

Molto lavoro resta da fare, in particolare nellambito dell'inclusione lavorativa e nella
dimensione abitativa, dove occorre sviluppare soluzioni sempre piu orientate all'autonomia e
all'indipendenza delle persone.

Le occasioni di collaborazione non mancano. E importante mettere insieme energie e
competenze, evitando frammentazioni tra istituzioni e associazioni, per costruire risposte
sempre piu concrete.
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GIOVANNI LEONI
Vicepresidente FNOMCeO

Saluti istituzionali

Buongiorno a tutti.
Porto il saluto del Presidente Filippo Anelli, che mi ha delegato a rappresentare la FNOMCeO in
guesta occasione.

Ho seguito da vicino tutto il percorso che, nel corso del 2023, ha portato alla definizione della
valutazione di base, partecipando ai gruppi di lavoro e alle attivita di confronto insieme al
Consigliere Piccione, ad Alfredo Petrone, all'avvocato De Robertis, al dottor Cerracchio e al
dottor Misericordia.

[l 21 febbraio abbiamo realizzato un ulteriore corso dedicato al nuovo certificato informatico per
la disabilita, entrato in vigore il 1° marzo. Si tratta certamente di un punto di arrivo, ma anche di
un punto di partenza rispetto alla sua concreta applicazione.

Posso affermare che la compilazione del nuovo certificato € assolutamente gestibile e
rappresenta un importante passo avanti nel percorso volto a facilitare la soluzione dei problemi
delle persone con disabilita.

La formazione non si & fermata. Dopo il corso promosso dalla FNOMCeO tra luglio e dicembre
dello scorso anno, ne verra organizzato un altro, sempre accreditato ECM. Parallelamente sono
stati attivati percorsi formativi che coinvolgono numerosi Ordini dei Medici, ai quali va il mio
ringraziamento, insieme a quello rivolto ai docenti che stanno contribuendo alla formazione
dei colleghi certificatori.

Ricordo inoltre che sul portale INPS sono disponibili materiali di supporto, tutorial e strumenti
utili per approfondire le procedure relative al certificato introduttivo.

Ritengo che questa riforma rappresenti un passaggio fondamentale per tutte le persone che
vivono condizioni di disabilita o fragilita sopravvenute e che necessitano di un adeguato
sostegno.

Desidero ringraziare tutti i professionisti che hanno dedicato la propria attivita clinica e di
ricerca alle patologie rare. Si tratta di condizioni estremamente complesse, spesso di origine
genetica, che richiedono competenze altamente specialistiche e che rappresentano una delle
sfide piu avanzate della medicina contemporanea.

E grazie al Servizio Sanitario Nazionale e al principio di solidarieta che & possibile sostenere
percorsi di ricerca e terapie spesso molto costose ma indispensabili per queste persone e per le
loro famiglie.

La disabilita & un universo estremamente articolato. Basti pensare, ad esempio, alle diverse
manifestazioni della sindrome di Down, che possono determinare situazioni molto differenti in
termini di autonomia, inclusione sociale e carico assistenziale.

Le evoluzioni registrate negli ultimi anni offrono opportunita straordinarie di partecipazione e
inclusione, consentendo a molte persone di vivere percorsi sempre piu vicini alla piena
normalita.

4




UNIAMO

Federazione Italiana Malattie Rare
Rare Diseases Italy

Mi auguro che i progressi raggiunti sul piano dell'interoperabilita e dell'innovazione informatica
contribuiscano a una reale semplificazione dei percorsi amministrativi e assistenziali.
Auguro a tutti buon lavoro.
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PAOLA FACCHIN

Coordinatrice Tavolo Tecnico
Interregionale Malattie Rare

Lectio introduttiva - Il sistema complesso
delle malattie rare: inquadramento clinico e
dei bisogni assistenziali

Ringrazio per l'invito. Cercherd di offrire alcuni spunti di riflessione a partire dall'esperienza
maturata nel campo delle malattie rare e della loro presa in carico.

Quando parliamo di malattie rare dobbiamo sempre ricordare che non stiamo parlando di una
singola condizione, ma di migliaia di patologie differenti, estremmamente eterogenee per cause,
manifestazioni cliniche, prognosi, decorso ed esigenze assistenziali. Questa eterogeneita rende
particolarmente complesso qualsiasi tentativo di classificazione rigida e impone un approccio
centrato sulla persona.

Le malattie rare rappresentano una sorta di lente di ingrandimento attraverso cui osservare
criticita che riguardano l'intero sistema sociosanitario. Molti dei problemi che emergono in
guesto ambito, infatti, non sono esclusivi delle malattie rare, ma risultano particolarmente
evidenti proprio a causa della loro complessita.

Uno degli aspetti piu rilevanti riguarda la frammentazione dei percorsi assistenziali. Le persone
con malattia rara hanno spesso bisogno dell'intervento di numerosi specialisti, servizi e
strutture differenti. Tuttavia, questi interventi non sempre sono coordinati tra loro e il rischio &
che ciascun professionista osservi soltanto una parte del problema, senza riuscire a costruire
una visione complessiva della persona.

Questa frammentazione produce conseguenze molto concrete. Si rischia di trattare singoli
aspetti della malattia senza riuscire a costruire un reale progetto di presa in carico. |l risultato e
che vengono erogate prestazioni anche molto costose, senza che esse siano inserite all'interno
di una strategia complessiva capace di produrre il massimo beneficio per la persona.
Pensiamo, ad esempio, alla relativa facilita con cui & possibile ottenere la prescrizione e
I'erogazione di farmaci innovativi estremamente costosi. Al contrario, spesso risultano molto
piu difficili da ottenere interventi apparentemente meno rilevanti ma fondamentali per la
qualita della vita: farmaci sintomatici per le comorbidita, prodotti dietetici, programmi
riabilitativi adeguati, protesi e ausili personalizzati.

Si tratta di un paradosso che deve interrogarci. Qual € il senso di investire centinaia di migliaia
di euro per una terapia innovativa se poi non vengono garantite tutte quelle condizioni che
permettono alla persona di trarne il massimo beneficio?

Le evidenze disponibili mostrano con sempre maggiore chiarezza che l'efficacia di molti
trattamenti innovativi dipende in misura significativa dal contesto assistenziale in cui la
persona vive. Questi farmaci non eliminano necessariamente la malattia, ma possono
modificarne profondamente l'evoluzione. Affinché cid avvenga, tuttavia, € indispensabile che
esista una presa in carico adeguata, continuativa e multidimensionale.

Troppo spesso, invece, il peso dell'organizzazione quotidiana delle cure ricade quasi
esclusivamente sulle famiglie.

La ragione di questa situazione & anche culturale. Continuiamo a osservare e valutare gli
interventi per settori separati, per singole prestazioni, per singole unita operative e per periodi
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temporali molto brevi. In questo modo diventa difficile comprendere il reale valore degli
investimenti effettuati.

Quando investiamo in una persona, infatti, i risultati non si manifestano immediatamente e
non riguardano un solo ambito della vita. Gli effetti si distribuiscono nel tempo e coinvolgono
molteplici dimensioni: salute, autonomia, partecipazione sociale, istruzione, lavoro e qualita
della vita.

Se valutiamo ogni intervento esclusivamente in termini annuali o triennali, rischiamo di
perdere completamente la visione del risultato complessivo.

Per questo motivo il concetto di investimento in salute dovrebbe essere interpretato in una
prospettiva temporale ampia e globale, considerando gli effetti prodotti sulla persona nel corso
della sua vita e non soltanto I'impatto immediato su uno specifico capitolo di spesa.

Un altro elemento centrale riguarda il rapporto tra sistema sanitario e altri contesti di vita della
persona.

La frammentazione non si manifesta soltanto all'interno dei servizi sanitari e sociali, ma anche
nel rapporto con la scuola, il lavoro e la partecipazione sociale.

Nell'ambito scolastico, ad esempio, le conoscenze maturate sui bisogni specifici di un bambino
o di un ragazzo non sempre vengono trasferite in modo efficace ai contesti educativi. Di
conseguenza, strategie che potrebbero facilitare l'apprendimento e la partecipazione non
vengono applicate.

Nel corso della mia esperienza ho osservato molte situazioni in cui bambini e ragazzi con
disabilita intellettiva venivano continuamente spostati da un ambiente all'altro, da un'attivita
all'altra, senza considerare quanto questi cambiamenti possano compromettere la stabilita dei
riferimenti spaziali e relazionali.

In questi casi una parte significativa delle energie della persona viene utilizzata per orientarsi,
comprendere il contesto, riconoscere gli interlocutori e adattarsi ai continui cambiamenti,
invece di essere dedicata all'apprendimento.

Ho osservato anche situazioni nelle quali strumenti teoricamente pensati per facilitare
I'accesso alle attivita risultavano in realta poco adeguati alle caratteristiche specifiche della
persona. Cido accade quando le conoscenze disponibili non vengono trasmesse o utilizzate
correttamente nei contesti in cui dovrebbero essere applicate.

Una situazione analoga si verifica nel mondo del lavoro.

Troppo spesso si preferisce mantenere le persone in condizioni di dipendenza piuttosto che
investire nell'adattamento degli ambienti lavorativi alle loro capacita e competenze.

Molte persone con disabilita potrebbero svolgere attivita lavorative soddisfacenti sia per sé
stesse sia per la collettivita, se venissero adottati adeguati accomodamenti e adattamenti
organizzativi.

L'obiettivo non dovrebbe essere quello di adattare la persona all'lambiente, ma piuttosto quello
di adattare I'ambiente alle caratteristiche della persona.

Seguendo il percorso delle persone con malattia rara & possibile individuare con grande
chiarezza i punti critici del sistema: regole, procedure, vincoli amministrativi e modalita
organizzative che spesso producono frammentazione anziché integrazione.

Molte delle rigidita che incontriamo derivano da logiche regolatorie e finanziarie costruite per
compartimenti separati. Queste logiche finiscono per condizionare il lavoro quotidiano di tutti
gli operatori e ostacolano il perseguimento dell'obiettivo condiviso: garantire alla persona
autonomia, dignita e qualita della vita.

Se riuscissimo a superare queste frammentazioni e a costruire percorsi realmente integrati, il
beneficio non sarebbe soltanto individuale ma anche collettivo. Una persona adeguatamente
sostenuta, infatti, pud partecipare piu attivamente alla vita sociale e ridurre nel tempo il carico
assistenziale ed economico che grava sulla comunita.

In conclusione, le malattie rare rappresentano un osservatorio privilegiato per comprendere le
criticita del sistema. Attraverso di esse possiamo individuare cid che deve essere migliorato e
costruire modelli piu efficaci di presa in carico, capaci di mettere realmente al centro la persona
e il suo progetto di vita.
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ANNALISA SCOPINARO
Presidente UNIAMO

Lectio introduttiva - Il sistema complesso
delle malattie rare: inquadramento clinico e
dei bisogni assistenziali

Su UNIAMO non mi soffermo: siete tutti presenti oggi proprio perché conoscete il lavoro della
Federazione. Ricordo soltanto che siamo una rete associativa del Terzo Settore e che il nostro
compito e rappresentare e tutelare le persone con malattia rara e l'intera comunita che ruota
attorno a queste condizioni.

Per comprendere i bisogni della nostra comunita ci basiamo anche sui dati raccolti a livello
europeo da EURORDIS attraverso le indagini periodiche Rare Barometer Voices. Si tratta di
strumenti molto importanti, che consentono di approfondire diversi aspetti della vita delle
persone con malattia rara e di portare all'attenzione delle istituzioni evidenze concrete sulle
loro necessita.

| dati mostrano chiaramente la complessita della situazione.

Otto persone su dieci con malattia rara convivono con una condizione di disabilita. Il 72%
presenta difficolta in almeno due aree funzionali, come la mobilita, la capacita di camminare,
salire le scale, vedere, sentire o svolgere attivita della vita quotidiana.

I 53% ha incontrato difficolta nell'accesso ad ausili, assistenza domiciliare, assistenza personale,
tecnologie assistive e sostegni economici.

I 58% riferisce di aver subito forme di discriminazione.

Si tratta di dati molto simili a quelli rilevati nella popolazione con disabilita nel suo complesso,
ma in alcuni casi le persone con malattia rara presentano condizioni di maggiore svantaggio.
Lo abbiamo osservato, ad esempio, durante la pandemia da Covid-19, quando la mortalita in
guesta popolazione é risultata superiore rispetto alla media.

risulta disoccupato.

Particolarmente preoccupanti sono i dati relativi al benessere psicologico. La maggior parte
delle persone riferisce di vivere condizioni di preoccupazione, stress e ansia legate alla propria
malattia. Il 50% non riceve alcun supporto psicologico.

Ancora piu significativo & il dato relativo ai pensieri suicidari: il 36% delle persone con malattia
rara dichiara di averli sperimentati, cosi come il 19% dei caregiver.

Il 54% attribuisce il proprio isolamento sociale direttamente alla malattia rara. | livelli di
depressione risultano circa tre volte superiori rispetto alla media europea.

Questi numeri aiutano a comprendere perché la riforma della disabilita rappresenti un
passaggio cosi importante.

La riforma intende superare molte delle criticita che hanno caratterizzato finora il sistema di
certificazione della disabilita e introduce una prospettiva nuova, fondata sul progetto di vita
individuale.

Come ricordava poco fa la Ministra Locatelli, siamo ancora all'inizio di un percorso. Molti aspetti
dovranno essere migliorati e affinati, ma & fondamentale accompagnare questo processo
affinché il suo sviluppo sia realmente coerente con i bisogni delle persone.

In questo contesto il ruolo delle associazioni di pazienti € essenziale.
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Negli anni siamo passati da una visione centrata sulla menomazione a una prospettiva
orientata alla partecipazione sociale. E un cambiamento culturale profondo che richiede perd
di essere tradotto concretamente nei percorsi di vita delle persone.

Per descrivere alcune delle criticita che ancora oggi incontriamo quotidianamente, ho deciso
di utilizzare una lettera ricevuta il giorno precedente da una caregiver. Ho preferito riportarne i
contenuti perché rappresentano, in modo molto efficace, esperienze che ascoltiamo
frequentemente all'interno della nostra comunita.

La lettera inizia cosi:

«Ho due figli, di 27 e 24 anni, affetti dalla stessa patologia, documentata da risonanza
magnetica. Eppure dobbiamo tornare a visita nel 2028.»

Questo primo esempio richiama immediatamente il tema della rivedibilita delle malattie rare.
Si tratta di una questione che abbiamo sentito affrontare anche dalla Ministra Locatelli. Per
molte patologie rare, soprattutto quelle degenerative o irreversibili, continuare a prevedere
revisioni periodiche rappresenta un aggravio burocratico privo di reale utilita clinica. E quindi
fondamentale che il nuovo sistema riesca a superare queste situazioni.

La lettera prosegue:

«Contrariamente a quanto previsto dalla normativa, non & stato riconosciuto
I'accompagnamento. L'INPS richiede certificazioni da numerosi specialisti, tutti accreditati, ma
il giudizio finale spetta a una commissione che in pochi minuti legge, interpreta e decide,
condizionando la vita della persona.»

Ho voluto riportare queste parole senza edulcorarle, perché rappresentano il vissuto di molte
famiglie.

Naturalmente sappiamo che la realta € spesso piu complessa e che ogni situazione deve essere
valutata individualmente. Tuttavia, € importante ascoltare queste percezioni, perché
esprimono il senso di frustrazione e di incomprensione che molte persone sperimentano
durante il percorso valutativo.

La stessa caregiver racconta poi che i due figli, pur presentando una sintomatologia
sostanzialmente sovrapponibile, hanno ottenuto riconoscimenti differenti in eta diverse.
Secondo il suo punto di vista, l'unica variabile realmente cambiata & stata la commissione
valutatrice.

Anche questo & un tema che emerge frequentemente: la percezione di una scarsa uniformita
nelle valutazioni.

Un ulteriore elemento riguarda i limiti reddituali previsti per alcune prestazioni assistenziali.

La signora evidenzia come il tetto di reddito previsto sia estremamente basso e si domanda
come una persona possa realmente vivere in condizioni di autonomia economica con cifre di
guesto tipo.

La lettera affronta poi il tema delle borse lavoro.

Scrive:

«Mio figlio lavora da cinque anni, trentasei ore alla settimana, compresi sabati, festivi e
domeniche, percependo circa cinquecento euro al mese e senza contribuzione.»

Questa testimonianza richiama una riflessione importante sul rapporto tra inclusione lavorativa
e rischio di forme di sfruttamento mascherate da percorsi di inserimento.

La caregiver sottolinea inoltre come l'assenza di un vero contratto di lavoro impedisca, di fatto,
I'accesso a tutele che dovrebbero essere garantite.

Negli anni abbiamo assistito anche all'introduzione di normative specifiche dedicate a
particolari condizioni patologiche.

Molte di queste disposizioni sono nate con l'intento di aprire percorsi di semplificazione che
avrebbero poi dovuto estendersi ad altre situazioni. In diversi casi, tuttavia, sono rimaste
interventi isolati, generando differenze di trattamento tra persone che presentano
manifestazioni cliniche molto simili.

La lettera richiama inoltre un altro aspetto che non possiamo ignorare: il rapporto con le
istituzioni e con gli operatori.

Talvolta le famiglie percepiscono di trovarsi di fronte a interlocutori che non conoscono
realmente la patologia di cui stanno parlando. In altri casi riferiscono I'utilizzo di espressioni
frettolose o poco rispettose, che possono risultare particolarmente pesanti per chi vive
guotidianamente il carico assistenziale legato alla malattia.
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La caregiver invita infine a prestare maggiore attenzione alle persone nella loro individualita.
Sottolinea come non tutte le famiglie siano uguali, non tutte abbiano le stesse risorse
economiche e non tutte dispongano delle medesime capacita organizzative. Per questo
motivo €& necessario evitare approcci standardizzati e costruire interventi realmente
personalizzati.

Da questa riflessione emerge con forza il tema del progetto di vita.

Oggi il rischio & quello di adattare il progetto di vita alle risorse disponibili, anziché costruire le
risposte partendo dai bisogni della persona.

Spesso il ragionamento segue uno schema molto semplice: sul territorio esiste un centro
diurno, un'attivita sportiva, qualche opportunita lavorativa. Di conseguenza si propone alla
persona cid che e disponibile.

La vera sfida consiste invece nel capovolgere questa logica.

Occorre partire dalla persona, dalle sue aspirazioni, dalle sue capacita e dai suoi obiettivi di vita.
Solo successivamente bisogna verificare quali risorse siano presenti sul territorio e, quando non
esistono, interrogarsi su come crearle.

In questo processo la societa civile dovra svolgere un ruolo fondamentale.

Ricordo spesso un'esperienza maturata quando lavoravo in un Comune. Dicevo al Sindaco che,
se un'amministrazione concede gratuitamente palestre o altri spazi pubblici alle associazioni
sportive, dovrebbe anche chiedere in cambio un reale impegno all'inclusione dei ragazzi con
disabilita.

Allo stesso modo, quando vengono concessi benefici o agevolazioni alle imprese, si dovrebbe
pretendere un concreto investimento nell'inserimento lavorativo delle persone con disabilita.
Occorre costruire un vero patto sociale.

| Comuni dispongono di strumenti importanti e possono favorire non soltanto la realizzazione
di servizi specifici, ma anche la costruzione di comunita realmente inclusive.

L'inclusione non puo essere confinata in spazi separati o in servizi dedicati esclusivamente alle
persone con disabilita. Deve diventare parte integrante della vita quotidiana della comunita.
Vorrei richiamare un ulteriore aspetto che riguarda il supporto alle persone con disabilita dopo
il raggiungimento della maggiore eta.

Si tratta di un tema che interessa direttamente molte malattie rare e che coinvolge sia il
sistema sanitario sia quello sociale.

Molto spesso accade che, al compimento dei diciotto anni, le persone con disabilita cognitiva
sembrino improvvisamente diventare autonome e indipendenti agli occhi del sistema. Fino a
guel momento esiste un riferimento rappresentato dalla neuropsichiatria infantile;
successivamente, pero, il percorso di presa in carico diventa incerto.

La domanda che molte famiglie si pongono & semplice: chi prendera in carico questi ragazzi
dopo la maggiore eta?

La risposta, troppo spesso, € che non esiste un interlocutore chiaramente identificato.
Neurologo? Psichiatra? Altri specialisti? In molti territori non vi € un percorso strutturato di
transizione. Esistono alcune esperienze positive, ma sono distribuite in modo disomogeneo e
non garantiscono una copertura uniforme sul territorio nazionale.

La transizione dall'eta pediatrica a quella adulta rappresenta quindi uno dei punti critici piu
rilevanti per molte persone con malattia rara.

Non si tratta soltanto di una questione sanitaria. Viene meno, infatti, anche una continuita nella
presa in carico sociale, educativa e assistenziale.

Un'altra criticita riguarda la frammentazione territoriale delle competenze.

Puo accadere che una persona abbia la possibilita di svolgere un'attivita lavorativa in un
territorio limitrofo rispetto a quello di residenza, ma che questa opportunita diventi
difficilmente praticabile a causa delle rigidita amministrative legate alla suddivisione degli
ambiti territoriali.

Anche questo € un elemento che limita concretamente le opportunita di inclusione.

Tutto cido dimostra quanto siano numerose le difficolta che ancora oggi caratterizzano il
percorso delle persone con malattia rara all'interno dei sistemi di accertamento dell'invalidita
civile e di riconoscimento dei diritti previsti dalla Legge 104.

Sono difficolta che derivano non soltanto dalla complessita delle patologie, ma anche dalla
complessita degli strumenti utilizzati per valutarle.
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Come ricordava la professoressa Facchin, le condizioni cliniche possono essere estremmamente
variabili e la loro evoluzione pud modificare nel tempo il livello di autonomia della persona. Per
guesto motivo & necessario sviluppare modalita di valutazione capaci di cogliere tale
complessita.

Vorrei infine richiamare l'attenzione su un tema che sta emergendo con sempre maggiore
evidenza grazie ai progressi terapeutici.

Oggi alcune persone con malattia rara possono beneficiare di trattamenti innovativi che
determinano una significativa stabilizzazione clinica della patologia.

Questo rappresenta naturalmente un enorme successo della ricerca e della medicina.

Tuttavia, dobbiamo evitare che la stabilizzazione clinica venga automaticamente interpretata
come assenza di bisogni assistenziali.

Una persona puod essere clinicamente stabile e continuare ad avere necessita di supporto, di
monitoraggi specialistici, di ricoveri periodici, di adattamenti lavorativi o scolastici e di misure di
sostegno sociale.

Non possiamo correre il rischio che la stabilizzazione della malattia comporti automaticamente
la perdita di strumenti di tutela senza che vengano individuate forme alternative di supporto.

Il problema riguarda in particolare quella piccola percentuale di persone che oggi dispone di
trattamenti innovativi, spesso molto costosi, ma che continua comungue a convivere con
limitazioni funzionali importanti.

Esiste inoltre il rischio che le malattie rare vengano sottovalutate proprio perché alcuni dei loro
effetti non sono immediatamente visibili.

Molte persone si sentono ripetere frasi come: "Non sembri malato."

Dietro questa apparente normalita possono perd nascondersi dolore cronico, affaticamento,
limitazioni funzionali, necessita terapeutiche continue e difficolta che incidono profondamente
sulla vita quotidiana e sulla possibilita di mantenere un'attivita lavorativa stabile.

E quindi necessario sviluppare strumenti valutativi capaci di cogliere anche gli aspetti meno
evidenti della disabilita.

Naturalmente condividiamo il principio secondo cui ogni persona € unica e deve essere
valutata individualmente. Tuttavia, non possiamo accettare che situazioni cliniche
sostanzialmente analoghe conducano a valutazioni completamente differenti.

L'obiettivo deve essere quello di garantire personalizzazione senza rinunciare all'equita.

Vorrei concludere mostrando ancora una volta I'immagine che accompagna spesso i miei
interventi.

Si tratta di "Liberta impedita", una figura alla quale sono particolarmente legata.

L'uomo rappresentato & una persona libera, ma la sua liberta & ostacolata dall'ambiente che lo
circonda. Davanti a lui & presente una palla di ferro, simile a quelle utilizzate un tempo per i
detenuti.

Il messaggio € semplice ma estremamente potente: molto spesso non € la persona a essere
limitata, bensi il contesto in cui vive.

La vera sfida consiste quindi nel modificare I'ambiente affinché possa adattarsi alle esigenze
delle persone, e non nel pretendere che siano le persone ad adattarsi a un ambiente che
continua a escluderle.

Lo stesso principio vale per il lavoro, per la scuola, per i servizi e per l'intera organizzazione della
societa.

Solo in questo modo potremo realizzare una reale inclusione.

Grazie.
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ALFREDO PETRONE
Referente FNOMCeO Disabilita

Il riconoscimento della malattia rara nel
certificato medico introduttivo

Buongiorno a tutti.

Desidero innanzitutto ringraziare per l'invito.

Dopo aver ascoltato la lectio magistralis della professoressa Facchin e l'intervento della
Presidente Scopinaro, sono ancora piu convinto dell'importanza di questa relazione. Allo stesso
tempo, ne avverto maggiormente la responsabilita, perché i temi che sono stati affrontati —
rarita, complessita, variabilita clinica, evoluzione nel tempo, rivedibilita — evidenziano quanto
sia delicato il primo momento del percorso di accertamento della disabilita.

Ed e proprio di questo primo momento che parleremo oggi: il certificato medico introduttivo.
Si tratta di uno strumento che é sempre stato fondamentale, ma che, nell'lambito della riforma
della disabilita, assume un valore ancora maggiore sia sotto il profilo amministrativo sia sotto il
profilo medico-legale.

Per le persone con malattia rara, questo valore diventa particolarmente significativo.

Oggi il medico certificatore non & semplicemente colui che redige un documento
amministrativo. E parte integrante dell'intero processo di accertamento e valutazione della
condizione di disabilita.

Dal punto di vista procedurale, sappiamo che l'iter prende avvio esclusivamente su richiesta
della persona interessata — o dei genitori, nel caso dei minori, oppure del tutore o
dell'lamministratore di sostegno quando previsto.

La procedura si attiva attraverso l'invio del certificato medico introduttivo.

Questa rappresenta una novita importante della riforma. In passato il certificato era associato
alla domanda amministrativa, che veniva generalmente presentata tramite patronato. Oggi,
invece, il certificato assume un ruolo autonomo: una volta trasmesso, avvia direttamente il
percorso che portera alla valutazione da parte dell'INPS, individuata come unico ente
accertatore attraverso la valutazione di base.

L'articolo 8 del Decreto Legislativo n. 62 del 2024 individua le diverse categorie di medici
autorizzati alla compilazione del certificato medico introduttivo.

Tra queste vengono espressamente richiamati i centri di diagnosi e cura delle malattie rare.
Questa scelta del legislatore non €& casuale. Rappresenta un riconoscimento dell'importanza
delle competenze specialistiche maturate all'interno della rete delle malattie rare e del ruolo
che tali centri possono svolgere nel percorso valutativo.

Vorrei aggiungere un ulteriore elemento importante.

La nuova procedura si inserisce all'interno di un sistema di valutazione della disabilita che
possiamo definire "polivalente". Questo significa che, quando il cittadino si presenta alla
valutazione di base presso I'INPS, l'ente & chiamato a esprimere un giudizio complessivo
rispetto a tutti i possibili benefici assistenziali previsti dall'ordinamento.

La commissione, oggi Unita di Valutazione di Base, mantiene quindi la propria autonomia
valutativa indipendentemente da cido che viene indicato nel certificato medico introduttivo.
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Questo aspetto € importante da chiarire.

Il fatto che il medico certificatore segnali specifiche condizioni, come la cecita o la sordita, non
limita l'attivita valutativa della commissione. Tuttavia, tali indicazioni possono risultare molto
utili perché consentono di orientare correttamente il percorso e di individuare gli specialisti piu
appropriati per la valutazione.

La riforma ha inoltre confermato alcune procedure gia esistenti.

Per esempio, continua a essere possibile specificare nel certificato la presenza di una patologia
neoplastica in atto. Sappiamo che esistono anche forme tumorali rare e il Decreto Legislativo n.
62 del 2024 conferma quanto gia previsto dalla Legge n. 80 del 2006: in questi casi il
procedimento deve concludersi entro quindici giorni dalla trasmissione del certificato medico
introduttivo.

Fatta questa premessa di carattere amministrativo, possiamo entrare nel cuore del tema.

I nuovo certificato medico introduttivo &, di fatto, un certificato redatto senza un esame
obiettivo diretto da parte dell'Unita di Valutazione di Base.

Per questo motivo il suo elemento centrale e rappresentato dalla documentazione sanitaria
allegata.

La documentazione costituisce il vero fondamento della valutazione.

Essa puod essere allegata direttamente dal medico certificatore al momento della compilazione
del certificato, ma puo essere integrata anche successivamente dal cittadino, fino a sette giorni
prima della data fissata per la valutazione.

E importante sottolineare che il certificato non pud essere trasmesso in assenza di almeno un
documento sanitario allegato.

L'esperienza maturata negli anni ci insegna che spesso il problema non & la mancanza di
documentazione, bensi il suo contrario.

Soprattutto nell'ambito delle malattie rare, puo arrivare alla commissione una quantita enorme
di documenti, raccolti nel corso di percorsi diagnostici che talvolta durano molti anni.

Si tratta di documentazione certamente preziosa dal punto di vista clinico, ma non sempre
utile ai fini della valutazione della disabilita.

Molte famiglie, comprensibilmente, tendono a consegnare l'intera storia diagnostica: tutte le
consulenze, tutti gli esami genetici, tutte le indagini molecolari che hanno portato alla
diagnosi. Tuttavia, non sempre questi documenti consentono alla commissione di
comprendere quale sia I'impatto concreto della patologia sulla vita della persona.

Al tempo stesso si verifica anche la situazione opposta.

Mi & capitato di ricevere esclusivamente |'attestato regionale di riconoscimento della malattia
rara, con il relativo codice di esenzione.

Anche questo, da solo, non & sufficiente.

Il semplice riconoscimento di una malattia rara non consente automaticamente di definire una
condizione di disabilita né il livello di compromissione funzionale della persona.

Ricordo un episodio che mi & rimasto particolarmente impresso.

Durante un incontro istituzionale, una persona mi disse: «lo sono affetto da una malattia rara,
ma non mi considero particolarmente invalido».

Questa osservazione evidenzia un punto fondamentale: la malattia rara non coincide
necessariamente con la disabilita.

Nella maggior parte dei casi le due condizioni sono strettamente correlate, ma non possono
essere considerate automaticamente sovrapponibili.

E necessario comprendere l'intensita delle manifestazioni cliniche, il loro impatto sulla vita
guotidiana e il livello di compromissione funzionale che ne deriva.

Per questo motivo ho volutamente preparato alcune slide molto semplici, persino banali,
perché credo che possano aiutare a chiarire il concetto.

Immaginiamo due cittadini.

Il primo e affetto da broncopneumopatia cronica ostruttiva, cardiopatia congenita, diabete
mellito di tipo 2 e artrite reumatoide.

Il secondo presenta esattamente le stesse manifestazioni cliniche: broncopneumopatia cronica
ostruttiva, cardiopatia congenita, diabete mellito di tipo 2 e artrite reumatoide.

La differenza & che, nel secondo caso, queste condizioni rappresentano l'espressione fenotipica
di una malattia rara.
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Di fronte all'Unita di Valutazione di Base potrebbero quindi presentarsi due persone con quadri
apparentemente identici.

Entrambe dovranno trasmettere documentazione sanitaria adeguata.

Per il diabete mellito di tipo 2, ad esempio, la normativa gia individua specifici elementi
documentali che devono essere prodotti: valori di emoglobina glicata, relazioni cliniche sullo
stato della malattia e altri parametri previsti dai nuovi criteri di valutazione.

Per una broncopneumopatia cronica ostruttiva saranno rilevanti esami come la spirometria e
la documentazione specialistica pneumologica.

Per una cardiopatia congenita saranno necessari almeno l'elettrocardiogramma,
I'ecocardiogramma e le relative valutazioni cardiologiche.

Per lartrite reumatoide saranno richiesti gli esami e le certificazioni specialistiche
comunemente utilizzati nella pratica clinica.

Entrambi i cittadini presenteranno quindi una documentazione apparentemente simile.

La domanda é: che cosa deve essere aggiunto nel caso della malattia rara?

Che cosa deve conoscere I'Unita di Valutazione di Base per comprendere realmente la
situazione?

La risposta € che deve essere messo in evidenza tutto cid che rende la malattia rara diversa da
una semplice somma di diagnosi.

Come é stato ricordato negli interventi precedenti, le malattie rare sono caratterizzate da
estrema eterogeneita clinica, decorso non standardizzato, variabilita prognostica e risposte
terapeutiche spesso imprevedibili.

Due persone che presentano le stesse manifestazioni cliniche possono avere prospettive
evolutive completamente diverse.

Una broncopneumopatia cronica ostruttiva inserita nel contesto di una malattia rara puo avere
una prognosi molto piu severa, una progressione piu rapida o una risposta ai trattamenti
radicalmente differente rispetto alla stessa patologia osservata in un soggetto non affetto da
malattia rara.

Questo elemento deve essere chiaramente documentato.

La commissione deve essere messa nelle condizioni di comprendere non soltanto la diagnosi,
ma anche il significato clinico che quella diagnosi assume all'interno della specifica malattia
rara.

Per questo motivo assume un'importanza fondamentale il contributo dei centri di riferimento
per le malattie rare.

E verosimile che il lavoro che ci attende nei prossimi mesi portera a valorizzare ulteriormente il
ruolo delle relazioni cliniche redatte da questi centri.

Tali relazioni dovranno descrivere in modo chiaro il decorso della patologia, la risposta ai
trattamenti, il livello di autonomia funzionale della persona, le prospettive evolutive e la
prognosi.

Si tratta di informazioni che non possono essere ricavate da un singolo esame strumentale.
Non esiste un esame capace di fotografare da solo la complessita di una malattia rara.

Ed & proprio questa documentazione che consentira allUnita di Valutazione di Base di
comprendere realmente la condizione della persona e di formulare una valutazione adeguata.
La documentazione clinica assume quindi un ruolo determinante perché I'Unita di Valutazione
di Base non & chiamata semplicemente a verificare l'esistenza di una diagnosi, ma a valutare le
conseguenze che quella condizione determina nella vita della persona.

La valutazione dovra infatti riguardare la capacita di svolgere attivita e partecipare ai diversi
ambiti della vita quotidiana.

Dovra essere valutato I'impatto della compromissione duratura sulle attivita della persona, la
sua capacita di agire nei molteplici domini della vita e, naturalmente, tutti gli aspetti che
attengono ai benefici previsti dall'ordinamento.

Penso, ad esempio, alla valutazione percentualistica dell'invalidita civile, alla verifica dei
requisiti per l'indennita di accompagnamento, all'accertamento delle condizioni previste dalla
Legge 104 del 1992 e all'individuazione dei livelli di sostegno necessari, che potranno essere
classificati come lieve, medio, elevato o molto elevato.

Per esprimere un giudizio corretto su questi aspetti € indispensabile che la documentazione
sanitaria sia adeguata e completa.
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Vorrei soffermarmi su un esempio particolarmente significativo.

Potrebbe accadere che due fratelli siano affetti dalla stessa patologia genetica, ad esempio una
malattia che interessa il corpo calloso. Dal punto di vista diagnostico la condizione ¢ la
medesima, ma l'evoluzione clinica, la prognosi e la risposta ai trattamenti possono essere
profondamente differenti.

Uno dei due potrebbe conservare un buon livello di autonomia, mentre l'altro potrebbe
presentare una compromissione molto piu importante.

In una situazione di questo tipo sarebbe del tutto corretto che i due fratelli ricevessero
valutazioni differenti.

La differenza non deriverebbe da una disparita di trattamento, ma dalla diversa espressione
fenotipica della stessa malattia.

Affinché cid sia compreso correttamente, tuttavia, queste informazioni devono essere
documentate in modo chiaro.

Se la documentazione non descrive adeguatamente la situazione clinica, né il medico
certificatore né I'Unita di Valutazione di Base potranno essere messi nelle condizioni di
formulare una valutazione realmente aderente alla condizione della persona.

E per questo motivo che continuo a ribadire I'importanza della qualita della documentazione
sanitaria.

Nel caso delle malattie rare, la qualita della documentazione & spesso il principale fattore che
consente di rappresentare correttamente la complessita clinica della persona.

Non basta indicare la diagnosi.

Occorre descrivere come quella malattia si manifesta, quale sia il suo decorso, come risponda
alle terapie, quale livello di autonomia sia presente e quali siano le prospettive evolutive
prevedibili.

Solo in questo modo la valutazione potra essere realmente personalizzata.

Sono fiducioso che il lavoro che ci attende nei prossimi mesi consentira di costruire strumenti
sempre piu efficaci.

Confido molto nella collaborazione tra le istituzioni, i professionisti sanitari, i centri di
riferimento per le malattie rare e le associazioni dei pazienti.

Siamo qui oggi proprio per questo: per confrontarci e per costruire insieme un percorso che
permetta di migliorare la qualita delle valutazioni e, soprattutto, di garantire risposte sempre
piu adeguate alle persone con malattia rara.

Sono convinto che il contributo di tutti sara fondamentale.

E sono altrettanto convinto che il lavoro che verra sviluppato nell'ambito dell'attuazione della
riforma potra produrre risultati importanti.

Nelle malattie rare, piu che in altri ambiti, la qualita della documentazione sanitaria
rappresenta una condizione essenziale per una corretta valutazione della disabilita.

Su questo punto credo che vi sia una piena condivisione da parte di tutti i soggetti coinvolti.
GCrazie.
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MARIA LUISA SCATTONI

Direttrice Centro Nazionale
Malattie Rare -ISS

Oltre gli standard: il Progetto di vita per la
complessita delle malattie rare

Grazie mille, Annalisa, e grazie anche alla professoressa Facchin e ad Alfredo Petrone, che
hanno gia ampiamente accennato alla problematica che ci troviamo di fronte.

Per me questo evento € particolarmente importante, sia in virtu del mio nuovo ruolo, sia per la
responsabilita che sento e che, in qualche modo, mi & stata trasmessa anche dalla dottoressa
Tamburini poco tempo fa. Proprio perché venerdi scorso abbiamo deciso di istituire il gruppo di
lavoro che si occupera della definizione delle nuove tabelle per il riconoscimento della
condizione di disabilita associata alle malattie rare.

Sara una sfida importante e tutto cid che e stato detto finora mi ha fatto riflettere ancora di piu
su quanto lavoro ci attenda. Utilizzerd piu volte il termine stress test, e mi scusera la
professoressa Facchin se insisterd su questa espressione, ma mi sembra particolarmente
adeguata. Pensavo che gia la definizione delle condizioni oncologiche rappresentasse uno
stress test importante; devo dire che le malattie rare superano ampiamente questa definizione.
Parto da una diapositiva che illustra i procedimenti di cui parlava poco fa la Ministra Locatelli,
quelli che la legge delega prima e il decreto legislativo poi hanno definito e che costituiscono il
cuore della riforma: un procedimento unitario che va dalla valutazione di base alla valutazione
multidimensionale, alla definizione del progetto di vita e culmina nella definizione del budget
di progetto.

Si tratta di un percorso che pud sembrare complesso, ma che, come l'avvocato De Robertis ha
piu volte ricordato durante l'intensa attivita di formazione che sta svolgendo nelle province
coinvolte, dovrebbe progressivamente diventare patrimonio comune dei servizi. Parlo
volutamente di servizi al plurale perché, soprattutto per quanto riguarda il progetto di vita,
sono molteplici i soggetti che devono concorrere alla sua costruzione e alla sua realizzazione.
L'istanza pud essere presentata dalla persona o dai suoi familiari in qualsiasi momento.
Certamente pud seguire il riconoscimento della condizione di disabilita da parte dell'INPS,
individuato dal decreto legislativo come ente accertatore unico, ma non & necessariamente
subordinata a quel passaggio.

Il procedimento dovrebbe concludersi entro novanta giorni, anche se alcune realta territoriali
stanno ragionando su tempistiche leggermente piu estese. In ogni caso, il percorso prevede
diverse fasi e l'awio del procedimento, con la costituzione dell'Unita di Valutazione
Multidimensionale, deve avvenire entro quindici giorni.

Proprio su questo punto mi € venuta una riflessione ascoltando gli interventi della mattina. Mi
rivolgo all'avvocato De Robertis perché la professoressa Facchin mi ha fatto riflettere molto
sulla composizione delle Unita di Valutazione Multidimensionale. La normativa individua figure
e competenze, ma non sara semplice garantire la presenza di specialisti che, nel caso delle
malattie rare, potrebbero appartenere a centri di riferimento lontani dal territorio in cui si
costituisce l'unita di valutazione.
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Ecco perché continuo a dire che la norma ci dice cosa fare, ma adesso dobbiamo capire come
farlo concretamente. Dobbiamo rendere effettivo un diritto e garantire alle persone la reale
possibilita di accedere a un progetto di vita costruito sulle loro esigenze.

Ho scelto il titolo Oltre gli standard proprio perché credo descriva bene la natura delle malattie
rare. Sono condizioni estremamente eterogenee, caratterizzate da una grande variabilita
clinica, terapeutica, prognostica e assistenziale. Esiste una variabilita che riguarda la malattia
stessa, le terapie disponibili, i bisogni assistenziali e i diversi contesti nei quali la persona vive.
Per questo motivo la malattia rara porta con sé la necessita di andare oltre gli standard.
Certamente possiamo definire percorsi diagnostico-terapeutici e assistenziali condivisi, ed &
giusto farlo, ma poi diventa indispensabile costruire percorsi individualizzati che tengano conto
dello specifico bisogno di quella specifica persona. Anche all'interno della stessa malattia rara,
infatti, le persone possono essere profondamente diverse tra loro. Davanti a noi non c'€ una
diagnosi: c'€ una persona, e a quella persona dobbiamo adattare la presa in carico.

Andare oltre gli standard significa anche superare una presa in carico esclusivamente sanitaria
e riconoscere che la qualita della vita dipende da molte altre dimensioni. Nella formazione che
viene svolta nell'ambito della riforma si parla spesso delle diverse dimensioni della qualita della
vita: il benessere fisico, il benessere emotivo, il benessere materiale, l'inclusione sociale,
l'autodeterminazione, le relazioni interpersonali e molti altri aspetti che contribuiscono a
definire la vita delle persone.

Per questo il progetto di vita non pud limitarsi a organizzare prestazioni o servizi. Deve essere
uno strumento che consenta di costruire condizioni reali di partecipazione e inclusione.

La persona deve poter indicare quali sono i contesti nei quali desidera investire, quali obiettivi
ritiene prioritari e quali aspetti della propria vita vuole sviluppare. E qui vorrei fare un richiamo
molto concreto ai servizi. Se una persona desidera lavorare sugli aspetti della socialita e
dell'affettivita, i servizi devono essere pronti a rispondere. Devono essere sufficientemente
integrati da poter costruire sostegni che consentano una reale partecipazione anche ai contesti
sociali.

Questo vale a maggior ragione nelle malattie rare, dove spesso esiste una presa in carico
sanitaria molto intensa. Anche in queste situazioni & necessario costruire interventi che
permettano alla persona di essere realmente inclusa nella comunita in cui vive.

Nella fase conclusiva del percorso vengono individuati il referente per I'attuazione del progetto,
gliinterventi, i sostegni e il budget di progetto. Pud essere prevista anche I'autogestione.

Ritengo che proprio nel campo delle malattie rare il progetto di vita possa rappresentare uno
degli strumenti piu efficaci introdotti dalla riforma. Continuero a definirlo uno stress test, ma
credo anche che possa dimostrare concretamente la capacita del sistema di costruire insieme
alle persone le condizioni necessarie per una piena partecipazione alla vita della comunita.
Viringrazio per l'attenzione.
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GIANFRANCO DE ROBERTIS

Dipartimento per le politiche in
favore delle persone con
disabilita

Malattie rare e riforma della disabilita —
integrazione, diritti, prospettive

Grazie, Annalisa.

Partirei da una considerazione che riprende molti degli spunti emersi questa mattina. Quando
parliamo di riforma della disabilita dobbiamo ricordare che non stiamo intervenendo soltanto
su procedure amministrative o su modalita di accertamento. Stiamo cercando di modificare un
paradigma culturale che per molti anni ha caratterizzato il nostro sistema.

La sfida principale consiste nel passaggio da una logica centrata prevalentemente sulla
prestazione a una logica centrata sulla persona.

Pud sembrare una formula ripetuta molte volte, ma in realta comporta conseguenze molto
concrete. Significa che l'obiettivo non & piu soltanto verificare se una persona possiede
determinati requisiti per accedere a una prestazione, ma comprendere quali siano i suoi
bisogni, i suoi obiettivi, le sue aspirazioni e quali sostegni siano necessari per consentirle di
realizzarli.

Questo ¢ il significato piu profondo della riforma.

Naturalmente siamo consapevoli che esistono ancora molte questioni aperte.

Le malattie rare rappresentano certamente uno degli ambiti nei quali queste questioni
emergono con maggiore evidenza.

Lo diceva poco fa la dottoressa Scattoni: si tratta di un vero e proprio stress test per il sistema.
La ragione & semplice. Le malattie rare mettono continuamente in discussione qualsiasi
tentativo di standardizzazione e ci ricordano che ogni persona presenta caratteristiche
specifiche che non possono essere completamente ricondotte a categorie predefinite.

Per questo motivo il progetto di vita assume un'importanza particolare.

Il progetto di vita non nasce per sostituire i servizi esistenti né per aggiungere un ulteriore
livello burocratico. Nasce per mettere in relazione strumenti, competenze e risorse che gia
esistono e che troppo spesso operano in modo separato.

Se il progetto di vita dovesse trasformarsi in un semplice documento amministrativo, avremmo
fallito.

Il suo valore consiste invece nella capacita di costruire una regia unitaria attorno alla persona.
Questo richiede inevitabilmente una forte integrazione tra i diversi sistemi: sanitario, sociale,
scolastico, lavorativo e abitativo.

Nessuno di questi ambiti, preso singolarmente, € in grado di rispondere alla complessita delle
situazioni che incontriamo.

Quando parliamo di malattie rare questo aspetto diventa ancora piu evidente.

Spesso le persone e le famiglie si trovano a dover coordinare autonomamente una molteplicita
di interlocutori: specialisti, servizi territoriali, scuole, enti locali, servizi sociali, associazioni. Il
risultato € che il carico organizzativo ricade sulle famiglie stesse.

La riforma cerca di intervenire proprio su questo punto.

Naturalmente non dobbiamo immaginare che una norma possa risolvere automaticamente
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problemi che si sono stratificati nel corso di decenni.

La legge puod creare le condizioni, ma poi & necessario un grande lavoro di attuazione.

Ed & esattamente la fase che stiamo vivendo oggi.

Molti dei quesiti che emergono nei territori sono assolutamente legittimi.

Come si organizzeranno le Unita di Valutazione Multidimensionale? Come verranno coinvolti
gli specialisti? Come si garantira uniformita tra territori diversi? Come verranno costruiti i
budget di progetto?

Sono tutte domande che richiedono risposte operative.

Tuttavia, credo che sia importante non perdere di vista la direzione complessiva.

Per la prima volta il nostro ordinamento riconosce in modo esplicito che la persona con
disabilita non é soltanto destinataria di prestazioni, ma protagonista del proprio percorso di
vita.

Questo ¢ il cambiamento fondamentale.

Un altro tema che ritengo particolarmente rilevante riguarda la partecipazione.

La Convenzione ONU ci ricorda che le persone con disabilita devono essere coinvolte nelle
decisioni che le riguardano.

Questo principio & stato recepito dalla riforma e dovra essere tradotto concretamente nei
percorsi di valutazione e progettazione.

La partecipazione non puo essere formale.

Non basta convocare una persona a un incontro e chiedere una firma.

Occorre costruire condizioni che consentano un coinvolgimento reale nelle scelte che
riguardano il proprio futuro.

Anche questo rappresenta un cambiamento culturale importante.

Spesso siamo abituati a sistemi che decidono per le persone. Il nuovo modello chiede invece ai
servizi di decidere con le persone.

Naturalmente cio richiede competenze, formazione e un'evoluzione delle modalita operative.
Per questo motivo stiamo investendo molto nelle attivita formative che stanno
accompagnando l'attuazione della riforma.

Sappiamo che il cambiamento non puo essere affidato esclusivamente a una norma.

Deve essere sostenuto attraverso percorsi di accompagnamento che coinvolgano operatori,
amministrazioni, professionisti e associazioni.

Vorrei infine fare una riflessione sulle aspettative.

Comprendo perfettamente che molte persone attendano risposte immediate. Tuttavia,
dobbiamo essere consapevoli che ci troviamo di fronte a una trasformazione molto ampia, che
richiedera tempo per produrre tutti i suoi effetti.

L'importante € mantenere la direzione e continuare a confrontarci con le persone, con le
famiglie e con le organizzazioni che le rappresentano.

Le criticita emergeranno, ed & giusto che emergano. Saranno proprio queste criticita a
consentirci di migliorare progressivamente il sistema.

Per quanto riguarda le malattie rare, sono convinto che il confronto con realta come UNIAMO
sara essenziale.

La loro esperienza rappresenta una fonte di conoscenza indispensabile per comprendere come
la riforma si traduca concretamente nella vita delle persone.

Grazie.
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Malattie rare e riforma della disabilita -
integrazione, diritti, prospettive

Grazie, Annalisa. Buongiorno a tutti e grazie per l'invito.

E un piacere poter partecipare a questa discussione, anche se da remoto, perché molti dei temi
affrontati oggi rappresentano questioni centrali non soltanto per l'ltalia ma per l'intera
comunita internazionale delle malattie rare.

Ascoltando gli interventi della mattinata, ho ritrovato numerosi elementi che emergono
costantemente anche nel confronto con le organizzazioni di altri Paesi. La complessita delle
malattie rare, la necessita di costruire percorsi personalizzati, il tema della partecipazione e |l
ruolo delle famiglie sono aspetti che accomunano esperienze molto diverse tra loro.

Vorrei partire proprio dal concetto di partecipazione.

Spesso parliamo della necessita di coinvolgere le persone nei processi decisionali, ma
dobbiamo chiederci che cosa significhi realmente partecipare.

La partecipazione non puo limitarsi alla consultazione. Non puo consistere semplicemente nel
raccogliere un'opinione quando le decisioni sono gia state prese.

Partecipare significa essere riconosciuti come interlocutori competenti e contribuire
concretamente alla costruzione delle politiche, dei servizi e dei percorsi che riguardano la
propria vita.

Questo vale sia a livello individuale sia a livello collettivo.

A livello individuale significa che la persona deve poter contribuire alla definizione del proprio
progetto di vita.

A livello collettivo significa che le organizzazioni rappresentative devono poter partecipare alla
costruzione delle politiche pubbliche.

Da questo punto di vista, credo che il percorso avviato in Italia rappresenti un'esperienza molto
interessante.

Naturalmente ogni riformma incontra difficolta applicative e richiede tempo per essere
pienamente realizzata, ma l'impostazione che pone al centro la persona e il progetto di vita &
pienamente coerente con quanto viene promosso a livello internazionale dalla Convenzione
ONU sui diritti delle persone con disabilita.

Vorrei sottolineare un altro aspetto che considero particolarmente importante per le malattie
rare.

Molto spesso le persone con malattia rara diventano, nel corso della loro vita, esperte della
propria condizione.

Acquisiscono conoscenze che derivano dall'esperienza diretta della malattia, dei trattamenti,
dei percorsi assistenziali e delle difficolta incontrate nei diversi contesti di vita.

Questa conoscenza deve essere valorizzata.

Naturalmente non sostituisce la competenza clinica o professionale, ma la integra e la
completa.
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Quando costruiamo servizi o percorsi senza ascoltare questa esperienza, rischiamo di perdere
informazioni fondamentali.

Quando invece riusciamo a integrare le diverse forme di conoscenza — quella professionale,
guella scientifica e quella esperienziale — otteniamo generalmente risultati migliori.

Questo & particolarmente vero nelle malattie rare, dove spesso le evidenze disponibili sono
limitate e dove l'esperienza vissuta dalle persone rappresenta una fonte preziosa di
informazioni.

Un altro tema che vorrei richiamare riguarda le disuguaglianze.

Le persone con malattia rara continuano a sperimentare importanti disuguaglianze
nell'accesso ai servizi, ai trattamenti, ai sostegni e alle opportunita di partecipazione.

Queste disuguaglianze esistono tra Paesi diversi, ma molto spesso esistono anche all'interno
dello stesso Paese.

L'esperienza delle famiglie pud essere profondamente diversa a seconda del territorio in cui
vivono.

Per questo motivo € importante che le riforme siano accompagnate da meccanismi capaci di
garantire equita e uniformita.

L'obiettivo non deve essere soltanto quello di offrire servizi, ma di assicurare che tutte le
persone possano accedervi in modo effettivo.

Quando parliamo di progetto di vita dobbiamo inoltre ricordare che le persone non aspirano
semplicemente a ricevere assistenza.

Le persone desiderano studiare, lavorare, costruire relazioni, vivere in modo autonomo,
partecipare alla vita della comunita e sviluppare i propri progetti personali.

Talvolta il rischio & quello di concentrarsi esclusivamente sui bisogni assistenziali e di perdere di
vista le aspirazioni e le aspettative delle persone.

Il progetto di vita rappresenta invece un'opportunita per riportare queste dimensioni al centro
dell'attenzione.

Vorrei fare anche una riflessione sul ruolo delle famiglie.

Nelle malattie rare le famiglie svolgono molto spesso una funzione essenziale di
coordinamento, supporto e assistenza.

In numerosi casi sono loro a garantire la continuita dei percorsi e a mantenere i collegamenti
tra i diversi servizi.

Questo contributo e straordinariamente importante, ma non puo essere dato per scontato.

Le famiglie devono essere sostenute e accompagnate.

Non possiamo costruire sistemi che presuppongano automaticamente la disponibilita
illimitata delle famiglie a colmare tutte le lacune organizzative.

Anche questo € un tema che emerge con grande frequenza nel confronto internazionale.
Infine, vorrei sottolineare il valore della collaborazione.

Le sfide che affrontiamo sono troppo complesse per essere affrontate da un singolo attore.
Abbiamo bisogno della collaborazione tra istituzioni, professionisti, ricercatori, associazioni e
persone che vivono direttamente |'esperienza della malattia rara.

Credo che eventi come quello di oggi abbiano proprio questo valore: creare occasioni di
confronto e costruire alleanze che consentano di migliorare concretamente la vita delle
persone.

Per questo desidero ringraziare UNIAMO per il lavoro che svolge e per la capacita di
promuovere dialogo e collaborazione a livello nazionale e internazionale.

Grazie per l'attenzione.

2]




inano & O W

Federazione Italiana Malattie Rare
Rare Diseases Italy

FILIPPO BONANNI

Direzione Centrale Salute e
prestazioni di Disabilita, INPS

.Malattie.rare e rifoqma della Qisabilité -
integrazione, diritti, prospettive

Credo che molte delle riflessioni emerse questa mattina ci aiutino a comprendere il senso del
lavoro che stiamo svolgendo come Istituto in questa fase di attuazione della riforma.

Vorrei partire da un concetto molto semplice: la valutazione di base non rappresenta soltanto
un cambiamento procedurale. Rappresenta un cambiamento nel modo in cui viene costruito il
percorso di accertamento della condizione di disabilita.

Per molti anni il sistema & stato caratterizzato da una frammentazione che tutti conosciamo
bene. Le persone erano spesso costrette a sottoporsi a valutazioni differenti per finalita
differenti, producendo documentazione piu volte e interfacciandosi con organismi diversi.
L'obiettivo della riforma e superare questa frammentazione.

L'INPS viene individuato come ente accertatore unico proprio per garantire maggiore
uniformita, semplificazione e omogeneita delle procedure sul territorio nazionale.
Naturalmente siamo consapevoli che si tratta di un cambiamento molto rilevante e che la sua
realizzazione richiede un importante lavoro organizzativo.

In questi mesi stiamo lavorando intensamente sia sugli aspetti procedurali sia sugli strumenti
informatici che dovranno supportare il nuovo modello.

L'obiettivo & costruire un sistema che sia il piu possibile semplice per il cittadino e che
consenta alle commissioni di disporre delle informazioni necessarie per effettuare valutazioni
appropriate.

In questo contesto assume particolare importanza il certificato medico introduttivo, di cui
parlava poco fa il dottor Petrone.

Il certificato rappresenta il punto di ingresso del procedimento e costituisce uno degli elementi
fondamentali per la corretta impostazione della valutazione.

Per questa ragione stiamo dedicando molta attenzione anche alla formazione dei medici
certificatori e alla qualita delle informazioni che verranno trasmesse.

Quando parliamo di malattie rare questo tema diventa ancora piu rilevante.

Le malattie rare pongono sfide particolari perché, come & stato ricordato piu volte, non sempre
possono essere comprese attraverso schemi standardizzati.

La stessa diagnosi pud corrispondere a quadri clinici molto differenti e a bisogni assistenziali
profondamente diversi.

Per questo motivo la documentazione clinica assume un ruolo essenziale.

La commissione deve essere messa nelle condizioni di comprendere non soltanto quale sia la
diagnosi della persona, ma anche quali siano le conseguenze funzionali della condizione, il suo
decorso, la risposta ai trattamenti e I'impatto sulla vita quotidiana.

Stiamo lavorando affinché il nuovo sistema sia in grado di valorizzare adeguatamente queste
informazioni.
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Un altro tema che emerge frequentemente riguarda l'uniformita delle valutazioni.
Comprendiamo perfettamente le preoccupazioni delle persone e delle associazioni quando
segnalano situazioni apparentemente simili che ricevono valutazioni differenti.

L'uniformita rappresenta uno degli obiettivi principali della riforma.

Naturalmente uniformita non significa rigidita.

Non significa che persone diverse debbano necessariamente ricevere le stesse valutazioni.
Significa piuttosto che situazioni analoghe devono essere valutate secondo criteri coerenti e
che eventuali differenze devono essere motivate dalle caratteristiche specifiche delle persone.
Questo equilibrio tra personalizzazione e uniformita costituisce probabilmente una delle sfide
piu delicate che ci troviamo ad affrontare.

Un altro elemento sul quale stiamo investendo riguarda la digitalizzazione dei processi.

La disponibilita di sistemi informativi piu evoluti consentira non soltanto una migliore gestione
delle procedure, ma anche una piu efficace condivisione delle informazioni tra i soggetti
coinvolti.

Naturalmente questo dovra avvenire nel pieno rispetto delle normative sulla protezione dei
dati personali e della riservatezza delle informazioni sanitarie.

Ma siamo convinti che una gestione piu integrata delle informazioni possa contribuire
significativamente alla semplificazione dei percorsi.

Vorrei poi soffermarmi su un tema che considero particolarmente importante.

Quando si parla di valutazione della disabilita esiste talvolta il rischio di concentrarsi
esclusivamente sugli aspetti amministrativi o medico-legali.

In realta il nostro obiettivo finale deve essere sempre la persona.

Le procedure hanno senso nella misura in cui consentono di garantire diritti e sostegni
adeguati.

Per questa ragione stiamo cercando di costruire un sistema che sia rigoroso dal punto di vista
tecnico ma anche attento ai bisogni delle persone.

Sappiamo bene che, soprattutto nell'ambito delle malattie rare, il percorso amministrativo puo
rappresentare una fonte significativa di stress per le famiglie.

Ridurre gli oneri burocratici inutili € quindi uno degli obiettivi che ci siamo posti.

Penso, ad esempio, al tema delle revisioni.

Come é stato ricordato questa mattina, esistono situazioni nelle quali la previsione di revisioni
periodiche puo risultare poco coerente con le caratteristiche della patologia.

Anche su questo fronte la riforma introduce elementi che potranno contribuire a una
maggiore appropriatezza.

Naturalmente sara necessario valutare attentamente le diverse situazioni e applicare i criteri
previsti dalla normativa.

Vorrei infine sottolineare I'importanza del confronto che stiamo sviluppando con il mondo
associativo.

Le associazioni rappresentano un interlocutore fondamentale.

Ci consentono di comprendere meglio le difficolta che le persone incontrano concretamente
nei percorsi amministrativi e ci aiutano a individuare possibili soluzioni.

Ritengo che questa collaborazione sara particolarmente importante anche nei prossimi mesi,
durante la fase di progressiva implementazione della riforma.

Siamo consapevoli che il sistema dovra essere monitorato e, dove necessario, corretto e
migliorato.

Per questo motivo consideriamo il dialogo con le associazioni e con tutti gli attori coinvolti un
elemento essenziale del percorso.
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Credo che gli interventi che mi hanno preceduto abbiano gia evidenziato molto bene il
contesto nel quale ci stiamo muovendo. Vorrei provare a portare il punto di vista delle politiche
sociali, che rappresentano uno degli elementi fondamentali per il successo della riforma.
Quando parliamo di progetto di vita, infatti, parliamo inevitabilmente di territori, di servizi e di
comunita.

Possiamo costruire il miglior impianto normativo possibile, ma se poi non riusciamo a tradurre
quei principi nella realta quotidiana delle persone rischiamo di non raggiungere gli obiettivi
che ci siamo posti.

Per questa ragione ritengo che la sfida principale sia quella dell'attuazione.

La riforma ci chiede un cambiamento molto profondo. Ci chiede di superare logiche settoriali e
di lavorare in modo realmente integrato.
Questo vale per le amministrazioni centrali, ma vale soprattutto per i territori.

Per molti anni abbiamo costruito sistemi nei quali i diversi servizi hanno operato in parallelo.
Ognuno svolgeva il proprio compito, spesso con grande professionalita, ma senza sempre
riuscire a costruire una visione unitaria della persona.

Il progetto di vita nasce proprio per superare questa frammentazione.

Non si tratta semplicemente di mettere attorno a un tavolo professionisti diversi. Si tratta di
costruire una responsabilita condivisa rispetto agli obiettivi della persona.

Questo € un passaggio molto importante.

Quando parliamo di inclusione lavorativa, di abitare, di partecipazione sociale, di istruzione o di
sostegni alla famiglia, non stiamo parlando di ambiti separati. Stiamo parlando di aspetti
diversi della stessa vita.

Ed e proprio questa prospettiva che la riforma cerca di introdurre.

Naturalmente siamo consapevoli che esistono differenze significative tra territori.

Esistono realta che dispongono di reti consolidate e di esperienze molto avanzate. Esistono
altre realta che incontrano maggiori difficolta organizzative o che dispongono di minori risorse.
Questa eterogeneita rappresenta una delle principali sfide che ci attendono.

L'obiettivo deve essere quello di garantire livelli sempre piu omogenei di tutela e di
opportunita indipendentemente dal luogo di residenza della persona.

Non & un obiettivo semplice.

Tuttavia credo che la definizione di procedure comuni e di strumenti condivisi possa
contribuire a ridurre progressivamente queste differenze.

Vorrei soffermarmi anche sul tema delle famiglie, che & stato richiamato piu volte durante la

mattinata.
Le famiglie svolgono un ruolo straordinariamente importante.
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Molto spesso sono loro a garantire continuita assistenziale, supporto organizzativo e
accompagnamento nei percorsi di vita delle persone.

Ma dobbiamo evitare che l'intero sistema si regga esclusivamente sulla capacita delle famiglie
di compensare le carenze esistenti.

Le famiglie devono essere considerate partner fondamentali, non sostituti dei servizi.

Questo principio assume una rilevanza particolare nelle malattie rare, dove il carico
assistenziale puo essere molto elevato e protrarsi per molti anni.

Per questa ragione il rafforzamento delle reti territoriali e dei sostegni rappresenta un
elemento essenziale.

Vorrei poi richiamare un tema che considero particolarmente importante: la costruzione delle
comunita inclusive.

Talvolta tendiamo a identificare l'inclusione esclusivamente con l'erogazione di servizi.
Naturalmente i servizi sono fondamentali, ma da soli non bastano.

Una comunita inclusiva & una comunita nella quale le persone possono partecipare alla vita
sociale, culturale, sportiva e lavorativa senza incontrare ostacoli ingiustificati.

E una comunita che riconosce il valore delle differenze e che costruisce opportunitd per tutti i
cittadini.

Anche da questo punto di vista il progetto di vita pud rappresentare uno strumento
importante perché aiuta a collegare le risorse presenti sul territorio agli obiettivi delle persone.
Non dobbiamo pensare al progetto di vita come a un documento statico.

Dobbiamo immaginarlo come un processo dinamico, capace di accompagnare la persona
nelle diverse fasi della sua esistenza.

Le esigenze cambiano nel tempo.

Cambiano le condizioni personali, i contesti familiari, le opportunita e le aspirazioni.

Il progetto di vita deve essere sufficientemente flessibile da adattarsi a questi cambiamenti.
Questo e particolarmente vero nelle malattie rare, dove l'evoluzione clinica pud modificare in
modo significativo i bisogni e le priorita della persona.

Per questo motivo il monitoraggio e l'aggiornamento periodico del progetto assumono una
funzione fondamentale.

Vorrei infine sottolineare il valore della collaborazione istituzionale.

Nessuna amministrazione puo affrontare da sola una sfida di questa portata.

Abbiamo bisogno del contributo delle regioni, degli enti locali, del sistema sanitario, delle
organizzazioni del Terzo Settore e delle associazioni rappresentative delle persone con
disabilita.

Credo che uno degli aspetti piu interessanti della riformma sia proprio la sua capacita di
promuovere guesta collaborazione.

Naturalmente il percorso non sara privo di difficolta.

Emergeranno problemi applicativi, questioni organizzative e necessita di aggiustamento.

E assolutamente normale che accada.

L'importante & mantenere aperto il dialogo tra tutti i soggetti coinvolti e utilizzare le criticita
come occasioni di miglioramento.

Per quanto riguarda le malattie rare, ritengo che il confronto con le associazioni rappresenti
una risorsa particolarmente preziosa.

Le associazioni portano una conoscenza concreta delle problematiche vissute dalle persone e
dalle famiglie e possono contribuire in modo significativo alla costruzione di soluzioni efficaci.
Da questo punto di vista il lavoro svolto da UNIAMO rappresenta un esempio importante di
collaborazione tra istituzioni e societa civile.

Grazie.
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Ascoltando gli interventi che si sono susseguiti questa mattina, pensavo che forse la parola che
ricorre piu spesso sia "cambiamento" In effetti stiamo parlando di un cambiamento
importante, ma credo che sia necessario chiarire che non si tratta semplicemente di un
cambiamento normativo o organizzativo.

La vera sfida & culturale.

Le norme sono fondamentali e possono creare opportunita straordinarie, ma sappiamo bene
che nessuna legge, da sola, € in grado di modificare la realta se non cambia anche il modo in
cui le persone, le organizzazioni e le istituzioni guardano alla disabilita.

Da molti anni sosteniamo che la disabilita non possa essere ridotta a una questione sanitaria.
Naturalmente la dimensione sanitaria € importante, ma non & sufficiente a descrivere la vita
delle persone.

La qualita della vita dipende da molteplici fattori e la partecipazione sociale rappresenta uno
degli elementi centrali.

Per questo motivo considero particolarmente significativo il fatto che la riforma abbia posto il
progetto di vita al centro del sistema.

Non perché il progetto di vita rappresenti una novita assoluta. In molte realta si lavora da
tempo in questa direzione. La novita consiste nel fatto che oggi questo approccio viene
riconosciuto e valorizzato all'interno di un quadro normativo nazionale.

Si tratta di un passaggio importante.

Naturalmente dobbiamo evitare un rischio.

Il rischio & quello di pensare che basti cambiare il nome degli strumenti per produrre
automaticamente un cambiamento reale.

Non & cosi.

Possiamo chiamarlo progetto individuale, progetto personalizzato o progetto di vita; cid che
conta € il modo in cui viene costruito e utilizzato.

Se il progetto diventa un semplice adempimento burocratico, perde il proprio significato.

Se invece diventa uno strumento attraverso il quale la persona pud esprimere i propri desideri,
le proprie aspettative e i propri obiettivi, allora pud rappresentare un elemento di grande
valore.

Per questo motivo continuo a ritenere fondamentale il tema dell'autodeterminazione.

Le persone con disabilita devono essere messe nelle condizioni di poter scegliere.
Naturalmente il livello di partecipazione e di autodeterminazione puo assumere forme diverse
a seconda delle caratteristiche individuali, ma il principio rimane lo stesso: le decisioni che
riguardano la vita delle persone devono essere costruite insieme alle persone.

Questo e uno degli insegnamenti piu importanti che ci viene dalla Convenzione ONU.

Per molti anni il sistema ha ragionato prevalentemente in termini di protezione.

La protezione & importante, ma da sola non basta.
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Dobbiamo aggiungere una dimensione ulteriore, che & quella delllemancipazione e della
partecipazione.

Quando ascolto le testimonianze delle persone con disabilita e delle loro famiglie, mi colpisce
spesso il fatto che le richieste non riguardino soltanto prestazioni o servizi.

Le persone chiedono opportunita.

Chiedono di poter studiare, lavorare, vivere relazioni affettive, partecipare alla vita della
comunita, costruire il proprio futuro.

Questa ¢ la prospettiva che dobbiamo mantenere al centro del nostro lavoro.

Le malattie rare, da questo punto di vista, rappresentano un ambito particolarmente
significativo.

Le persone con malattia rara si confrontano spesso con percorsi complessi, con bisogni
articolati e con situazioni che non rientrano facilmente negli schemi tradizionali.

Proprio per questo motivo il nuovo modello puo offrire opportunita importanti.

Naturalmente sara necessario verificare attentamente come il sistema funzionera nella pratica.
Credo che sia giusto avere aspettative elevate, ma credo anche che sia necessario mantenere
uno sguardo realistico.

Ci troveremo inevitabilmente di fronte a problemi applicativi.

Dovremo affrontare questioni organizzative, interpretative e operative.

Non dobbiamo spaventarci per questo.

Le riforme piu importanti sono sempre processi in evoluzione.

L'essenziale & mantenere salda la direzione.

Vorrei sofferrmmarmi anche sul ruolo delle associazioni.

Le associazioni non sono soltanto portatrici di istanze.

Sono luoghi di partecipazione, di rappresentanza, di produzione di conoscenza e di costruzione
di reti sociali.

Molte delle innovazioni che oggi consideriamo acquisite sono nate proprio grazie all'impegno
delle associazioni e delle famiglie.

Per questo motivo ritengo fondamentale che esse continuino a essere coinvolte nei processi di
attuazione della riforma.

Non come semplici interlocutori da ascoltare occasionalmente, ma come partner con cui
costruire percorsi condivisi.

Un altro elemento che considero particolarmente importante riguarda il tema della comunita.
L'inclusione non si realizza esclusivamente attraverso i servizi.

Si realizza soprattutto nei contesti ordinari di vita.

Nelle scuole, nei luoghi di lavoro, nelle associazioni sportive, nei contesti culturali e ricreativi.

E Ii che si misura concretamente la capacita di una societa di essere inclusiva.

Per questa ragione credo che il progetto di vita debba essere interpretato anche come uno
strumento capace di attivare la comunita e di valorizzare le risorse presenti sul territorio.

Non dobbiamo limitarci a costruire risposte specialistiche.

Dobbiamo costruire contesti accoglienti e accessibili per tutti.

Vorrei concludere con una riflessione che considero particolarmente importante.

Spesso discutiamo di norme, procedure, organizzazione dei servizi e strumenti di valutazione.
Tutti temi fondamentali.

Ma non dobbiamo dimenticare che al centro di tutto questo ci sono persone.

Persone con aspettative, desideri, relazioni, progetti e aspirazioni.

Se riusciremo a mantenere questa consapevolezza, credo che la riforma potra rappresentare
un'opportunita importante.

Se invece perderemo di vista la persona e ci concentreremo esclusivamente sulle procedure,
rischieremo di smarrire il senso piu profondo del cambiamento che stiamo cercando di
realizzare.

Grazie.
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Credo che molti dei temi affrontati questa mattina abbiano una ricaduta molto concreta sul
mondo del lavoro g, piu in generale, sulla possibilita delle persone di partecipare pienamente
alla vita sociale.

Quando parliamo di inclusione lavorativa delle persone con disabilita, e in particolare delle
persone con malattia rara, dobbiamo evitare un equivoco che spesso accompagna questo
dibattito.

L'obiettivo non € semplicemente trovare un'occupazione qualsiasi.

L'obiettivo & costruire condizioni che consentano una partecipazione lavorativa dignitosa,
sostenibile e coerente con le caratteristiche e le aspirazioni della persona.

Puo sembrare una differenza sottile, ma in realta € una differenza sostanziale.

Molto spesso il lavoro viene considerato esclusivamente come uno strumento di sostegno
economico. Naturalmente anche questo aspetto € importante, ma il lavoro rappresenta molto
di piu.

E un luogo di relazioni, di riconoscimento sociale, di crescita personale e di partecipazione alla
vita della comunita.

Per questa ragione l'inclusione lavorativa deve essere affrontata in una prospettiva ampia.

Le persone con malattia rara incontrano frequentemente ostacoli che non derivano soltanto
dalle condizioni di salute.

Molte difficolta sono legate all'organizzazione dei contesti lavorativi, alla scarsa conoscenza
delle patologie, alla presenza di pregiudizi o alla mancanza di accomodamenti adeguati.

In alcuni casi il problema non & cid che la persona non pud fare, ma il fatto che I'ambiente non
sia stato progettato per valorizzarne le capacita.

Questo tema richiama direttamente quanto & stato detto questa mattina a proposito del
modello biopsicosociale e del rapporto tra la persona e il contesto.

Anche nel lavoro la disabilita nasce spesso dall'interazione tra una condizione individuale e un
ambiente che non & sufficientemente flessibile o inclusivo.

Per questo motivo ritengo che il progetto di vita possa rappresentare uno strumento molto
importante.

L'inclusione lavorativa non puo essere affrontata come un elemento separato dagli altri aspetti
della vita della persona.

Deve essere collegata al percorso formativo, alle esigenze di salute, ai sostegni sociali, alla
mobilita, all'abitare e alla rete relazionale.

Solo attraverso una visione integrata possiamo costruire percorsi realmente sostenibili.

Vorrei richiamare anche un tema che Annalisa Scopinaro ha affrontato nel suo intervento
iniziale e che considero particolarmente importante.

Mi riferisco alle esperienze che vengono presentate come opportunita di inserimento lavorativo
ma che, talvolta, rischiano di trasformarsi in situazioni caratterizzate da scarse tutele e da
prospettive limitate.
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Credo che sia necessario prestare molta attenzione a questo aspetto.

L'inclusione lavorativa non puo tradursi in una riduzione dei diritti.

Al contrario, deve garantire condizioni di lavoro dignitose, adeguate tutele e reali opportunita di
crescita.

Il lavoro deve rappresentare uno strumento di inclusione, non una forma di marginalizzazione
mascherata.

Da questo punto di vista il ruolo delle parti sociali € particolarmente importante.

Le organizzazioni sindacali possono contribuire a promuovere una cultura dell'inclusione
all'interno dei luoghi di lavoro e a favorire I'adozione di misure che consentano alle persone con
disabilita di esprimere pienamente le proprie capacita.

Naturalmente questo richiede anche un investimento sul piano culturale.

Molte aziende stanno sviluppando esperienze molto interessanti nel campo della diversity,
dell'equita e dell'inclusione. Tuttavia esistono ancora numerose situazioni nelle quali la
disabilita viene percepita prevalentemente come un problema o come un costo.

Dobbiamo lavorare per superare questa visione.

L'esperienza dimostra che i contesti inclusivi sono spesso contesti migliori per tutti.
La capacita di adattare l'organizzazione del lavoro alle esigenze delle persone produce benefici
che vanno ben oltre la singola situazione individuale.

Vorrei inoltre soffermarmi sul tema delle transizioni.

Le persone con malattia rara affrontano frequentemente momenti di passaggio
particolarmente delicati: il passaggio dalla scuola al lavoro, il passaggio dall'eta pediatrica
all'eta adulta, oppure il ritorno al lavoro dopo periodi di malattia o di trattamento.

Queste fasi richiedono un'attenzione specifica.

Molte difficolta emergono proprio nei momenti di transizione, quando i sostegni risultano
insufficienti o quando manca un coordinamento tra i diversi servizi coinvolti.

Anche in questo caso il progetto di vita pud rappresentare uno strumento utile per
accompagnare questi percorsi e garantire maggiore continuita.

Vorrei infine richiamare il valore della partecipazione diretta delle persone.

Le soluzioni piu efficaci sono spesso quelle costruite insieme alle persone interessate.

Nessuno conosce meglio le difficolta e le potenzialita di un percorso lavorativo di chi lo vive
guotidianamente.

Per questo motivo & fondamentale coinvolgere le persone nelle decisioni che riguardano il loro
percorso professionale.

Credo che questo principio sia perfettamente coerente con limpostazione generale della
riforma.

Se vogliamo promuovere inclusione, autonomia e partecipazione, dobbiamo partire dall'ascolto
delle persone e dal riconoscimento della loro capacita di contribuire alle scelte che le
riguardano.

Grazie.
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Ascoltando gli interventi che mi hanno preceduto, ho avuto la conferma di quanto sia
importante affrontare questi temi in una prospettiva realmente integrata. Spesso siamo
abituati a considerare il sistema sanitario come un elemento separato rispetto agli altri ambiti
della vita delle persone. In realta, soprattutto nel caso delle malattie rare, questa separazione
non esiste.

Le persone vivono contemporaneamente dimensioni sanitarie, sociali, educative, lavorative e
relazionali. Per questo motivo il contributo del sistema sanitario deve essere inserito all'interno
di una visione piu ampia.

Credo che uno degli elementi piu significativi della riforma sia proprio il riconoscimento di
guesta interconnessione.

Per molti anni la sanita ha rappresentato il principale punto di riferimento per le persone con
malattia rara e per le loro famiglie. In molti casi continua a esserlo.

Tuttavia sappiamo che una buona presa in carico clinica, pur essendo indispensabile, non &
sufficiente da sola a garantire una buona qualita della vita.

La qualita della vita dipende dalla capacita di costruire risposte coordinate che coinvolgano
molteplici attori e molteplici servizi.

Questo e particolarmente evidente nelle malattie rare.

Le malattie rare rappresentano uno dei contesti nei quali il concetto di continuita assistenziale
assume il significato piu concreto.

Le persone e le famiglie si confrontano spesso con percorsi complessi che attraversano
strutture diverse, professionisti diversi e fasi diverse della vita.

Per questa ragione € fondamentale rafforzare i collegamenti tra i vari livelli di assistenza e tra i
diversi soggetti coinvolti nella presa in carico.

Negli ultimi anni il sistema delle malattie rare ha compiuto progressi importanti.

Penso al consolidamento delle reti, allo sviluppo dei centri di riferimento, al rafforzamento della
collaborazione tra professionisti e alla crescita delle competenze specialistiche.

Si tratta di risultati significativi che costituiscono una base importante sulla quale costruire gli
sviluppi futuri.

Naturalmente esistono ancora criticita e differenze territoriali che dobbiamo continuare ad
affrontare.

Una delle questioni piu rilevanti riguarda proprio la capacita di garantire equita di accesso.

Le persone con malattia rara devono poter accedere a diagnosi, trattamenti e percorsi
assistenziali appropriati indipendentemente dal territorio in cui vivono.

Questo rappresenta un obiettivo fondamentale del Servizio sanitario nazionale.

Sappiamo che non sempre & facile raggiungerlo.

Le competenze specialistiche sono spesso concentrate in centri altamente qualificati e questo
pud comportare spostamenti significativi per le persone e per le famiglie.
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Per questo motivo diventa sempre piu importante sviluppare modelli organizzativi capaci di
mettere in rete le competenze e di favorire la collaborazione tra i diversi livelli del sistema.

Vorrei richiamare anche il tema della transizione, che & stato affrontato piu volte nel corso della
mattinata.

Il passaggio dall'eta pediatrica all'eta adulta rappresenta uno dei momenti piu delicati per
molte persone con malattia rara.

Molto spesso il percorso assistenziale costruito durante l'infanzia incontra difficolta nel
momento in cui la persona entra nei servizi per adulti.

Si tratta di una criticita che conosciamo bene e sulla quale & necessario continuare a lavorare.
La transizione non puo essere considerata un semplice trasferimento da un servizio all'altro.
Deve essere un percorso programmato, accompagnato e condiviso.

Questo vale sia per gli aspetti clinici sia per quelli sociali e assistenziali.

Anche da questo punto di vista il progetto di vita pud rappresentare uno strumento
particolarmente utile.

Puo contribuire a garantire continuita e a mantenere una visione complessiva della persona
durante le diverse fasi della vita.

Vorrei poi soffermarmi sul tema dell'innovazione terapeutica.

Negli ultimi anni abbiamo assistito a progressi straordinari in numerosi ambiti delle malattie
rare.

Sono disponibili terapie che fino a poco tempo fa sembravano impensabili e che stanno
modificando in modo significativo la storia naturale di alcune patologie.

Si tratta di un risultato estremamente importante.

Tuttavia, come e stato ricordato questa mattina, dobbiamo evitare interpretazioni semplificate.
L'arrivo di una terapia efficace non elimina automaticamente tutti i bisogni della persona.

In molti casi modifica i bisogni, li trasforma e li rende diversi da quelli del passato, ma non li fa
scomparire.

Per questo motivo € necessario continuare a considerare la persona nella sua globalita.

La presa in carico non puo essere ridotta alla sola dimensione terapeutica.

Accanto alla terapia devono continuare a esistere sostegni sociali, percorsi educativi,
opportunita lavorative e strumenti che favoriscano la partecipazione alla vita della comunita.
Questo approccio integrato & probabilmente una delle sfide piu importanti che abbiamo
davanti.

Vorrei infine sottolineare il valore del confronto che si € sviluppato oggi.

Le malattie rare rappresentano un ambito nel quale la collaborazione tra istituzioni,
professionisti, ricercatori e associazioni ha prodotto risultati molto significativi.

Credo che questa collaborazione debba continuare a rappresentare uno degli elementi
caratterizzanti del nostro lavoro.

Le associazioni hanno svolto e continuano a svolgere un ruolo fondamentale non soltanto nella
tutela dei diritti, ma anche nella costruzione di conoscenza e nella promozione di soluzioni
innovative.

Per questo motivo ritengo che il loro coinvolgimento debba essere considerato una
componente strutturale dei processi decisionali.

Se vogliamo costruire un sistema realmente capace di rispondere alla complessita delle
malattie rare, abbiamo bisogno del contributo di tutti i soggetti coinvolti.

La riforma rappresenta certamente una sfida, ma rappresenta anche un'opportunita
importante per rafforzare questa collaborazione e per costruire percorsi sempre piu centrati
sulle persone.

Grazie.
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Annalisa Scopinaro

Abbiamo ascoltato punti di vista differenti ma, devo dire, sorprendentemente convergenti. Mi
sembra che tutti abbiano richiamato, in forme diverse, la necessita di tenere insieme
personalizzazione, uniformita, partecipazione e sostenibilita del sistema.

Vorrei ripartire proprio da qui.

Quando parliamo di malattie rare ci confrontiamo continuamente con situazioni che sfuggono
alle categorie tradizionali. Lo vediamo nell'assistenza sanitaria, nella valutazione della disabilita,
nell'inclusione scolastica, nell'inserimento lavorativo e nella costruzione dei progetti di vita.

La domanda che pongo a tutti voi € molto semplice: come possiamo evitare che il bisogno di
uniformita finisca per comprimere la necessita di personalizzazione?

Gianfranco De Robertis

Credo che il punto fondamentale sia comprendere che uniformita e personalizzazione non
sono concetti in contrapposizione.

Molto spesso vengono percepiti come obiettivi incompatibili, ma in realta non lo sono.
Uniformita significa garantire che le persone siano valutate secondo criteri coerenti e che
abbiano accesso agli stessi diritti indipendentemente dal luogo in cui vivono.

Personalizzazione significa riconoscere che ogni persona presenta caratteristiche, bisogni e
aspirazioni specifiche.

La vera sfida consiste nel tenere insieme questi due elementi.

La riforma prova a farlo attraverso una distinzione abbastanza chiara tra la valutazione della
condizione di disabilita e la costruzione del progetto di vita.

La valutazione deve essere quanto piu possibile uniforme e coerente.

Il progetto di vita deve invece essere necessariamente personalizzato.

Naturalmente il rischio di scivolare verso approcci standardizzati esiste sempre.

Per questo motivo sara fondamentale il ruolo degli operatori e delle amministrazioni che
saranno chiamati ad applicare concretamente la riforma.

Filippo Bonanni

Vorrei aggiungere una considerazione.

Quando si parla di uniformita, spesso si immagina un sistema rigido e incapace di cogliere le
differenze individuali.

In realta il nostro obiettivo € esattamente l'opposto.

L'uniformita serve a garantire equita.

Non serve a cancellare le differenze.

Le malattie rare ci insegnano ogni giorno che due persone con la stessa diagnosi possono
avere bisogni molto diversi.

Per questo motivo il sistema deve essere sufficientemente strutturato da garantire coerenza,
ma anche sufficientemente flessibile da riconoscere le specificita delle singole situazioni.

E un equilibrio complesso e richiedera certamente un lavoro continuo di monitoraggio e di
miglioramento.

Roberto Speziale

Se posso aggiungere un elemento, credo che il rischio maggiore non sia rappresentato
dall'uniformita in sé.

Il rischio maggiore e rappresentato dalla burocratizzazione.

Ogni volta che introduciamo nuovi strumenti dobbiamo chiederci se stiamo creando
opportunita oppure nuovi adempimenti.

Questa domanda dovremmo continuare a porcela costantemente.

La qualita di un progetto di vita non si misura dal numero delle pagine che contiene.

Si misura dalla capacita di produrre cambiamenti reali nella vita delle persone.

E un concetto molto semplice, ma credo che dovremmo tenerlo sempre presente.
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Silvia Stefanovich

Condivido pienamente.

Aggiungerei che la personalizzazione deve essere intesa anche come capacita di valorizzare le
aspirazioni delle persone.

Molto spesso i sistemi di welfare si concentrano sui bisogni.

E comprensibile, perché i bisogni rappresentano il punto di partenza.

Ma le persone non sono soltanto portatrici di bisogni.

Sono portatrici di desideri, aspettative, progetti e talenti.

Il progetto di vita dovrebbe aiutarci proprio a fare questo passaggio.

Non limitarsi a compensare le difficolta, ma creare opportunita.

Romolo De Camillis

Vorrei richiamare un aspetto che considero particolarmente importante.

Per costruire percorsi realmente personalizzati servono territori capaci di lavorare insieme.

La personalizzazione non nasce da un documento.

Nasce dalla capacita delle istituzioni e dei servizi di collaborare.

Per questo motivo continuo a ritenere che il tema dell'integrazione rappresenti uno degli snodi
fondamentali dell'intera riforma.

Se i diversi sistemi continuano a lavorare separatamente, sara molto difficile costruire risposte
realmente efficaci.

Alessio Nardini

Credo che questo valga anche per il sistema sanitario.

Molte delle criticita che incontriamo derivano dalla frammentazione dei percorsi.

Le persone con malattia rara hanno spesso bisogno di molteplici competenze specialistiche.

La qualita della presa in carico dipende anche dalla capacita di coordinare queste competenze.
Lo stesso principio dovrebbe guidare l'intero impianto della riforma.

Verena Caetano da Silveira

Vorrei aggiungere una riflessione dal punto di vista delle persone e delle famiglie.

Quando parliamo di personalizzazione dobbiamo ricordare che non tutte le persone
desiderano le stesse cose.

Puo sembrare un'affermazione ovvia, ma spesso non lo e.

Le persone hanno priorita diverse, obiettivi diversi e modi diversi di immaginare il proprio
futuro.

La personalizzazione consiste anche nel riconoscere questa diversita e nel rispettarla.

Annalisa Scopinaro

Mi sembra un'ottima sintesi.

Vorrei chiudere questa tavola rotonda con una considerazione che riprende molte delle cose
che sono state dette oggi.

Le malattie rare rappresentano una sfida complessa per qualsiasi sistema.

Lo sono per la sanita, per il sistema sociale, per il mondo del lavoro, per la scuola e per tutti i
contesti nei quali le persone vivono.

Proprio per questo motivo costituiscono un banco di prova particolarmente significativo per la
riforma della disabilita.

Se riusciremo a costruire risposte adeguate per le situazioni piu complesse, probabilmente
riusciremo a migliorare il sistema nel suo complesso.

Vorrei ringraziare tutti i relatori che hanno partecipato a questa giornata, la Ministra Locatelli, la
professoressa Facchin, il dottor Petrone, la dottoressa Scattoni e tutti coloro che hanno
contribuito al confronto.

Un ringraziamento particolare va alle associazioni, alle persone con malattia rara e alle famiglie
che ogni giorno ci aiutano a comprendere meglio i bisogni reali della comunita.

La riforma rappresenta un percorso impegnativo.

Molto lavoro deve ancora essere fatto.

Tuttavia credo che il confronto di oggi abbia dimostrato una forte volonta comune di
collaborare per costruire un sistema piU equo, piu inclusivo e piu capace di rispondere alla
complessita delle persone.

Grazie a tutti per la partecipazione.
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