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As citizens and as advocates for public health, it is regrettable that the
European Union has not yet adopted a comprehensive public health
strategy to improve the well-being of its population. Nevertheless, the
EU4Health programme, with a budget ten times higher than its predecessor,
has allowed us to address the challenges posed by the COVID-19 pandemic
and launch ambitious initiatives for cancer and mental health. In the past
year, we have witnessed significant progress in fostering innovation,
enhancing access to medicines, modernising health data systems, and
embracing new health technologies.

However, despite these advancements, the EU has yet to fully integrate its
various health policies, particularly concerning those relating to our rare
disease community. The EU and its Member States have embraced the
United Nations' Sustainable Development Goals (SDGs) since 2015 and they
adopted the UN Resolution on Persons Living with a Rare Disease in 2021,
but we have not seen a comprehensive commitment to measurable goals
that align with these international standards. There is a missed opportunity
to leverage European collaboration for positive change that may be
challenging to achieve at the national level alone.

Despite the incomplete and fragmented progress, my hope remains strong,
fuelled by the resolute advocacy of our Europe-wide community and
national alliances such as UNIAMO. Our collective strength will push rare
diseases higher on the priority list of EU policymakers in the run-up to, and
beyond, the 2024 European elections. The European rare disease community
has already made significant strides in securing meaningful policy
advancements and elevating rare diseases on the EU's political agenda.

Regarding policy advancements, the European Commission has emphasised
the development of new rare disease medicines, leading to proposals to
overhaul pharmaceutical legislation. 
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Efforts are underway to improve the adoption of innovative medical
technologies, establish a data exchange ecosystem known as the European
Health Data Space, and enhance the use of health data for research, innovation,
and policymaking. The European Reference Networks (ERNs), which have
connected rare disease clinicians across national borders since 2017, have
demonstrated their immense value and will receive increased support from the
EU for the next five years. Additionally, coordinated European research
initiatives such as the Rare Disease Partnership 2024-2030 and Rare Diseases
Clinical Research Networks are set to drive progress at the European level.

On the political agenda, an increasing number of policymakers and institutions
have committed themselves to our community's call for a European Action
Plan for Rare Diseases, stemming directly from the Rare 2030 foresight study
and recommendations published in 2021. 

The European Parliament, the European Economic and Social Council,
successive Presidencies of the EU Council, and 22 Member States, including
Italy, have all aligned themselves with this call. The newly commenced Spanish
Presidency of the EU Council has promisingly affirmed that rare diseases will be
among its health agenda priorities.

While action on rare diseases cannot solely rely on the EU-level, we also require
comprehensive national plans that address the full spectrum of unmet needs
for individuals living with rare diseases. In this context, UNIAMO and the Italian
rare disease community serve as an exemplary model of how positive change
can be achieved at the national level. MonitoRare is a unique evidence tool
driving forwards actions and could serve as an example for other countries and
at European level. Italy has demonstrated leadership in critical policy areas,
such as newborn screening, where it screens for the most genetic conditions in
Europe, and Italy recently adopted its National Rare Disease Plan for 2023-2026.
UNIAMO has made such advancements possible.

On behalf of EURORDIS and the broader rare disease community in Europe, I
eagerly anticipate not only supporting UNIAMO and Italy's advocacy
community in enhancing and effectively implementing this National Plan, but
also learning from the remarkable and inspiring efforts led by UNIAMO and
Italy's rare disease community. Whether at the national or European level, we
are undeniably stronger together.



Annalisa Scopinaro - Presidente UNIAMO F.I.M.R.

Nona edizione di MonitoRare, la quinta di questa Presidenza.
Un Rapporto fondamentale nel quadro italiano, per la sua specificità e per la
peculiarità del punto di vista dal quale i dati vengono analizzati. Non esistono
altre esperienze simili in tutto il quadro europeo.

Alla presentazione del Rapporto si accompagna, dallo scorso anno, la
Convention: una giornata di dibattiti, approfondimenti, incontri, scambi, lancio
di tematiche e bozze di possibili soluzioni. L’attività della Federazione si
focalizza su quelle che sono le azioni concrete, attuabili in breve tempo, che
possono davvero cambiare la qualità di vita delle persone con malattia rara, ma
senza dimenticare una visione prospettica ampia che dia indicazioni all’attività
politica e istituzionale perché i nodi di sistema possano essere sciolti.

La Convention è il lievito vivo della nostra attività di advocacy e partecipazione.
Quest’anno gli “Aperitivi di MonitoRare”, felice intuizione di Rita Treglia, hanno
accompagnato le discussioni dei rappresentanti delle Associazioni, riuniti per
individuare le priorità e dettare la scaletta degli interventi necessari e urgenti.
Difficile sintetizzare quello che la Federazione sta cambiando nel quadro
legislativo e politico, grazie alle azioni sinergiche di sensibilizzazione, advocacy,
lavoro nei tavoli istituzionali. I risultati li vediamo quando i nostri metodi sono
imitati, le nostre idee replicate senza paternità., le nostre richieste inglobate
nelle leggi, regolamenti, decreti. Il mondo “rare” sta cambiando perché c’è una
Federazione che spinge: un cambiamento ragionato, condiviso, scevro da
interessi singoli ma permeato da interessi collettivi. L’unità di intenti si nota
nell’adozione di linguaggi comuni, nella ripetizione degli stessi concetti, nella
spinta verso le azioni concrete.

Se il 2021 è stato l’anno della legge 175 e della Risoluzione ONU, oltre che
dell’approvazione della Legge Quadro sulla Disabilità, il 2022 è stato un anno di
consolidamento di posizioni, di focalizzazione sulle questioni urgenti, di
costruzione dei prossimi balzi. Il lavoro di aggiornamento del Piano Nazionale è
terminato a maggio, con la consegna della bozza al Ministro della Salute. Il
Gruppo SNE ha continuato la disamina delle patologie da proporre per
l’aggiornamento del panel pur frenato dalla modifica introdotta dalla legge di
bilancio, che ha eliminato, in controtendenza con tutte le normative europee
che a breve dovranno essere applicate anche in Italia, la necessità della
valutazione HTA. 
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Le singole Regioni hanno proseguito il lavoro di strutturazione della rete e
consolidamento di procedure. Le reti ERN stanno gradualmente trovando il loro
ruolo all’interno di un contesto nazionale, grazie anche ai contributi dei tre
coordinatori presenti sul nostro territorio (Bond, Metabern e Reconnet).
AIFA è stata oggetto di una riforma, ancora non pienamente attuata, che dovrebbe
ottimizzare i flussi interni dell’ente. Il bando per la ricerca sulle malattie rare, previsto
nel PNRR, è stato emanato e le richieste, pervenute pur con grande difficoltà per le
stringenti condizioni poste, sono state recepite, valutate e se del caso approvate. Una
nota dolente del bando è stata la mancanza della previsione di una partecipazione
attiva e riconosciuta delle Associazioni dei pazienti.

In Europa sono aumentate le discussioni e gli incontri sulla riforma della strategia
farmaceutica, con particolare riguardo all’aggiornamento del Regolamento Farmaci
Orfani e pediatrici. Ma sono state oggetto di confronto anche le normative sull’HTA e
sull’Health Data Space, non direttamente riguardanti ma strettamente
interconnesse con le malattie rare. Il dibattito è stato intenso anche in Italia, con la
Federazione impegnata in incontri istituzionali anche insieme ai delegati di Eurordis,
per sottolineare l’unitarietà delle posizioni dei rappresentanti dei pazienti.

Nella seconda metà dell’anno si sono concentrati una serie di avvenimenti che
hanno sospeso, come in una bolla, una serie di attività. La caduta del Governo con la
necessità di nuove elezioni ha cambiato completamente lo scenario politico. Tenuto
conto della riforma, il numero di parlamentari si è ridotto, aumentando la
concentrazione di attribuzioni in capo a ciascun singolo rappresentante.
Uniamo ha lavorato con FAVO (la Federazione Italiana delle Associazioni di
volontariato in oncologia) per procedere alla ricostituzione di un intergruppo che
tenesse conto delle specificità elencate nella legge 175: malattie rare e tumori rari.
È così nato l’Intergruppo parlamentare Malattie Rare e Oncoematologiche, perfetto
esempio di cooperazione fra forze politiche e associazioni di riferimento. Alla guida,
Orfeo Mazzella (M5S e anche portavoce del Forum Campano Malattie Rare, con due
patologie rare) e Elisabetta Gardini (Forza Italia). Alla fine dell’anno è stato grande
anche lo sforzo di ricompattamento rispetto all’intergruppo Malattie Rare
annunciato dall’Onorevole Boschi (Italia Viva). Il lavoro di armonizzazione è stato
coronato da successo all’inizio del 2023, durante la Giornata Malattie Rare, con la
riunificazione dei due intergruppi e la dicitura Intergruppo Parlamentare Malattie
Rare e OncoEmatologiche, insieme a UNIAMO, FAVO e AIL..



In questo complesso quadro politico e istituzionale, Uniamo ha continuato una
intensa attività, promuovendo o partecipando a molti tavoli di discussione,
costruendo consensus, documenti di posizione e approfondimenti. Per
sistematizzare il tanto lavoro svolto e esplicitare le posizioni che la comunità dei
pazienti via via assume nei confronti di tematiche di attualità, abbiamo pensato
di lanciare una collana editoriale: le Effemèridi. Il nome ha tre definizioni e
ciascuna di queste contiene un elemento che abbiamo sentito vicino: la
registrazione quotidiana degli atti, che ci richiama ad un ideale viaggio nella
patologia; la pubblicazione periodica, che risponde ai nostri desiderata; la
tavola che fornisce le coordinate, nostra aspirazione e intento nella
pubblicazione di questi opuscoli. La relativa rarità dell’uso di questo termine, la
sua connotazione al femminile, la sua originalità dato che l’ultimo soggetto che
l’ha utilizzato risale al 1840 per pubblicazioni a carattere letterario o scientifico
ci hanno convinti ulteriormente che eravamo fatte l’una per l’altra: Federazione
e effemèride, comunità di persone con malattia rara e pubblicazione periodica
che racconta un viaggio e prova a guidarne la rotta.
Nel corso dell’anno sono stati quindi pubblicati commenti sul Regolamento
europeo Farmaci Orfani, partecipazione dei rappresentanti dei pazienti ai
comitati etici, i modelli di presa in carico, l’accesso alle terapie, la spinta verso
una diagnosi sempre più precoce. Inoltre abbiamo pubblicato i risultati di due
indagini.

All’attività istituzionale e più prettamente di advocacy, consci della necessità di
una sensibilizzazione ampia rispetto alle tematiche da approfondire e risolvere,
abbiamo deciso di sviluppare per la Giornata delle Malattie Rare una campagna
che uscisse dai luoghi classici del confronto e che accompagnasse, in un ideale
viaggio, il percorso del paziente, lungo tutto il mese di febbraio. Con l’hashtag
#uniamoleforze abbiamo brandizzato tram e pensiline a Roma e Milano,
raccontando 5 storie esemplificative di altrettanti pazienti e accompagnando le
inaugurazioni ad eventi di impatto mediatico. Istituzioni, Società scientifiche,
Associazioni, Aziende farmaceutiche hanno in larga parte sposato questo
nuovo concept e distribuito gli eventi organizzati nell’arco dei 28 giorni (a volte
oltre), uniformando grafiche e messaggi.

Desidero ringraziare, a nome mio, del Direttivo e di tutta la comunità delle
persone con malattia rara, chi ha fornito i dati che sono alla base di questo
rapporto, chi li ha elaborati, chi ha curato la grafica e l’impaginazione, chi ha
fornito le foto che lo animano, chi ha lavorato dietro le quinte nel quotidiano e
chi ha supportato l’evento finale. 



Un mio personale ringraziamento a tutti coloro che, nelle Associazioni, si
impegnano quotidianamente per migliorare la qualità di vita delle persone con
malattia rara. Le conquiste che abbiamo raggiunto in questi anni non sarebbero
state possibili senza il contributo individuale che ciascuno di loro ha dato.

Il Rapporto è sempre sulla mia scrivania, fonte unica di compendio di dati sulle
malattie rare, strumento di lavoro insostituibile. 

Spero che possa esservi utile quanto lo . per noi.

Buona lettura.



dell’istituzione, con Decreto del sottosegretario di stato alla salute del 16
settembre 2022, del Comitato Nazionale per le malattie rare (CoNaMR) nel
quale è previsto il coinvolgimento delle associazioni di settore
maggiormente rappresentative delle persone con malattia rara a livello
nazionale (UNIAMO) ed europeo (EURORDIS). Il decreto disciplina anche le
modalità di funzionamento del CoNaMR, che ha durata triennale, e dispone
che i componenti possano essere rinnovati una sola volta; 
dell’approvazione, dopo un lungo periodo di gestazione, del Piano
Nazionale Malattie Rare 2023-2026 e del documento per il “Riordino della
rete nazionale delle malattie rare” avvenuta con l’Accordo Conferenza
Stato Regioni del 23 maggio 2023 che definisce le reti i compiti e le funzioni
dei centri di coordinamento, dei centri di riferimento e dei centri di
eccellenza che partecipano allo sviluppo delle Reti di riferimento europee
(ERN). L’Accordo dispone altresì lo stanziamento di 25 milioni di euro annui
per ciascuno degli anni 2023 e 2024 per l’attuazione del PNMR a valere sulle
risorse del Fondo sanitario nazionale destinate alla realizzazione di specifici
obiettivi del Piano sanitario nazionale, ai sensi dell’articolo 1, comma 34,
della legge 23 dicembre 1996, n. 662 rinviando ad un successivo
provvedimento la definizione delle modalità di assegnazione ed erogazione
delle risorse in questione.

La progressiva uscita dallo stato di emergenza determinato dalla pandemia da
Covid-19 - ufficializzata a fine marzo 2022 nel nostro Paese - è di fatto coincisa
con i primi passi di implementazione della Legge 10 novembre 2021, n. 175
“Disposizioni per la cura delle malattie rare e per il sostegno della ricerca e
della produzione dei farmaci orfani” che hanno determinato un deciso
progresso della rete nazionale malattie rare principalmente per effetto:

Ad inizio 2023 sono stati, inoltre, emanati 4 ulteriori decreti, previsti,
rispettivamente, dai commi 5, 7, 11 e 15, dell’articolo 2, della Legge n. 3/2018
“Delega al Governo in materia di sperimentazione clinica di medicinali nonché
disposizioni per il riordino delle professioni sanitarie e per la dirigenza sanitaria
del Ministero della salute” che consentiranno finalmente di sbloccare la
situazione ibrida che hanno vissuto le sperimentazioni cliniche in Italia negli
ultimi 5 anni favorendo la definitiva stabilizzazione del quadro regolatorio delle
sperimentazioni cliniche, allineandosi al Regolamento (UE) n. 536/2014 del
Parlamento europeo e del Consiglio sulle sperimentazioni cliniche di medicinali
per uso umano entrato in vigore il 31 gennaio 2022.
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In questo contesto va positivamente ricordata anche l’intesa, recentemente
sancita in sede di Conferenza Stato - Regioni nella seduta del 19 aprile 2023,
rispetto allo schema di decreto concernente la definizione delle tariffe
dell’assistenza specialistica ambulatoriale e protesica che arriva a oltre 6 (sei!)
anni di distanza dal Decreto del Presidente del Consiglio dei Ministri del 12
gennaio 2017 di definizione e aggiornamento dei livelli essenziali di assistenza
(LEA).

Il percorso di attuazione della Legge 10 novembre 2021, n. 175 rimane, però, in
larga parte ancora incompleto in ragione della mancata definizione dei
provvedimenti attuativi delle misure specifiche di sostegno alla ricerca sulle
malattie rare e allo sviluppo dei farmaci orfani e del fondo di solidarietà per il
sostegno del lavoro di cura e assistenza delle persone affette da malattie rare.
A tutt’oggi, inoltre, non è stato effettuato neppure l’aggiornamento del “panel
SNE” (Screening Neonatale Esteso), nonostante il parere positivo in merito
all’introduzione della SMA (atrofia muscolare spinale) sia stato consegnato dal
Gruppo di Lavoro al Ministero ormai oltre 2 anni fa. Senza dimenticare che le
previsioni di allargamento dello screening neonatale esteso alle malattie
neuromuscolari di origine genetica, alle immunodeficienze congenite severe e
alle malattie da accumulo lisosomiale datano fine 2018 (Legge 30 dicembre
2018, n. 145). 

Un segnale di speranza su questo fronte viene dalle numerose Regioni che
stanno oggi implementando e/o sperimentando lo screening neonatale anche
per altre patologie non comprese nell’attuale panel nazionale. Per gli aspetti
più puntuali sono anche quest’anno numerosi gli spunti di riflessione che
emergono dalla lettura del rapporto “MonitoRare” e che ben si prestano a
successivi approfondimenti. In queste prime pagine ci cimentiamo con l’arduo
compito di provare a fare efficacemente sintesi della fotografia di questa nona
edizione del rapporto con l’unico intento di offrire alla riflessione alcuni
elementi che, più di altri, assumono un ruolo strategico per il futuro
dell’assistenza alle persone con malattia rara (PcMR) e alle loro famiglie a livello
internazionale, nazionale e locale.

Alcuni esempi dei punti di forza del sistema delle malattie rare in Italia che la
nona edizione di MonitoRare conferma sono:

.



nel 2021 sono state erogate 8,4 milioni di dosi di farmaci orfani, vale a dire
appena lo 0,03% del consumo farmaceutico totale;
la spesa per i farmaci orfani nel 2021 è stata pari a 1.535 milioni di € con
un’incidenza del 6,4% sul totale della spesa farmaceutica;
il numero di farmaci per le malattie rare compresi nell’elenco della Legge
n. 648/1996 è cresciuto dai 31 del 2018 ai 45 del 2022 (erano appena 13 nel
2012);
il numero di persone con malattia rara che hanno usufruito del fondo AIFA
(di cui alla Legge 326/2003, Art. 48) scende nel 2022 a 229, dopo aver
assistito ad un aumento esponenziale negli anni precedenti, passando dalle
20 persone del 2016 alle 1.361 del 2020;
ben 8 delle 16 Advanced Therapy Medicinal Product (ATMP) con
approvazione europea (dato aggiornato a maggio 2022), sono attualmente
rimborsate in Italia (lo stesso numero della Francia e 2 in meno di Germania
e Inghilterra), mentre 3 ATMP sono in corso di valutazione; altre 3 ATMP in
Italia non hanno ancora cominciato l’iter valutativo per la richiesta di
rimborso ed infine a 2 ATMP non è stata concessa la rimborsabilità.

Accessibilità del farmaco

16 Regioni/PPAA hanno un sistema istituzionale di informazione
specificatamente dedicato alle malattie rare: oltre 8.000 le PcMR con le
quali sono entrate in contatto nel 2022, alle quali si devono aggiungere le
oltre 2.500 PcMR entrate in contatto con il Telefono Verde Malattie Rare del
Centro Nazionale Malattie Rare dell’Istituto Superiore di Sanità (CNMR-ISS)

Accesso alle informazioni

il numero di corsi ECM dedicati alle malattie rare si assesta a 74 nel 20222 ,
(di cui 14, il 20%, con la presenza di un rappresentante di Uniamo fra i
relatori) trend in continuo aumento (erano 49 del 2021); si registra
positivamente un ritorno alla formazione in presenza

Formazione



a fine 2022 il programma di screening neonatale esteso è attivo in tutte le
Regioni/Province Autonome. Si registra anche una crescente
omogeneizzazione del numero di patologie inserite nei pannelli di
screening a livello regionale;
il DPCM 12 gennaio 2017 “Definizione e aggiornamento dei livelli essenziali di
assistenza” all’art. 38 garantisce a tutti i neonati le prestazioni necessarie alla
diagnosi precoce della sordità congenita e della cataratta congenita. A fine
2022 lo screening audiologico neonatale è attivo in tutto il territorio
nazionale. Analogamente lo screening oftalmologico neonatale è attivo in
tutto il Paese con la sola eccezione di due Regioni (in una Regione risulta
non attivo, in un’altra è in via di attuazione);
costante crescita nell’ultimo quinquennio del numero di malattie rare
testate nei laboratori clinici italiani considerati nel database di Orphanet
che, a fronte della sostanziale stabilità del numero di laboratori, aumentano
di quasi 800 unità nel giro di 5 anni: da 1.999 nel 2018 a 2.786 nel 2022

Screening neonatale e laboratori clinici

aumenta la copertura dei registri regionali delle malattie rare (RRMR): la
prevalenza stimata sulla popolazione delle persone inserite nei RRMR al
31.12.2021 sale a 0,74% (0,84% nei minori di 18 anni) dallo 0,30% della prima
edizione del Rapporto MonitoRare nel 2015; ; 
i dati contenuti nei RRMR sono relativi a tutte le malattie rare di cui
all’Allegato 7 del DPCM 12.01.2017: sulla base delle oltre 425.000 PcMR
registrate nei RRMR a fine 2021 (+ 48.000 unità rispetto all’anno precedente)
il gruppo più presente è quello delle malattie del sistema nervoso centrale
e periferico (15,5%), a seguire il gruppo delle malformazioni congenite,
cromosomopatie e sindromi genetiche (14,6%), quindi le malattie del
sangue e degli organi ematopoietici (12,8%); tutti gli altri gruppi di
patologie fanno registrare un peso percentuale sul totale minore del 10%;
molto significative le differenze per età: nei bambini/ragazzi il 40% delle
malattie rare sono ascrivibili al gruppo delle “Malformazioni congenite,
cromosomopatie e sindromi genetiche”, il cui peso percentuale si riduce a
meno del 9% negli adulti per i quali la classe modale risulta, invece, essere il
gruppo delle “Malattie del sistema nervoso centrale e periferico” (di poco
inferiore al 18%);

La qualità e la copertura dei sistemi di sorveglianza



1 persona con malattia rara su 5 di quelle inserite nei RRMR ha meno di 18
anni;
rilevante il fenomeno della mobilità sanitaria: la stima della mobilità sui dati
dei RRM è pari al 15% nella popolazione complessiva e arriva a superare al
17,8% nei minori
sulla base dei dati attualmente inseriti nei RRMR il numero di persone con
malattia rara esenti nel nostro Paese dovrebbe arrivare a superare le
530.000 unità;
secondo gli studi più recenti, la prevalenza delle malattie rare sarebbe
compresa tra il 3,5% e il 5,9% della popolazione a livello mondiale: il numero
complessivo di persone con malattia rara in Italia sarebbe di conseguenza
compreso fra i 2,1 e i 3,5 milioni di persone, un dato di gran lunga superiore a
quello delle sole PcMR esenti.

in crescita il peso degli studi clinici autorizzati sulle malattie rare sul totale
delle sperimentazioni cliniche: dal 31,5% del 2018 al 35,3% del 2022. Gli
studi clinici autorizzati sulle malattie rare nel 2022 si assestano a 230 dopo
l’aumento dell’anno precedente (erano 260 nel 2021);
nel 2022 le sperimentazioni cliniche sulle malattie rare in Fase I e II
superano abbondantemente la soglia del 50% del totale (56,9%);;
in lieve aumento il peso dei principi attivi di natura biologica/bio-
tecnologica che rappresentano il 38,1% del totale delle sperimentazioni
cliniche sulle malattie rare rispetto all’anno precedente (28,7 % nel 2020).
Più diffusi, nelle sperimentazioni cliniche sulle malattie rare, gli ATMP (8,7%
vs. 3,8%), in decisa ripresa rispetto all’anno precedente;
cresce il numero di progetti di ricerca sulle malattie rare con la presenza di
gruppi di ricerca italiani - che passano dai 900 del 2018 ai 1.094 del 2022 -
ma, in termini percentuali, il dato conferma il trend decrescente dei cinque
anni precedenti;
aumentano il numero di centri partecipanti, il numero di persone coinvolte
e il numero di diagnosi perfezionate dai vari programmi implementati per le
malattie senza diagnosi;

Ricerca



sale a 718 il numero di associazioni italiane di persone con malattia rara (1,2
ogni 100.000 abitanti);
15 le Regioni/PPAA che dichiarano di prevedere la presenza dei
rappresentanti delle associazioni delle persone con malattia rara negli
organismi di partecipazione a livello regionale sulle malattie rare;
3 rappresentanti delle persone con malattia rara sono componenti del
“Centro di coordinamento sugli screening neonatali” previsto dall’art. 3
della Legge n. 167 del 19 agosto 2016 “Disposizioni in materia di accertamenti
diagnostici neonatali obbligatori per la prevenzione e la cura delle malattie
metaboliche ereditarie”;
un rappresentante delle persone con malattia rara è componente del
centro di coordinamento nazionale dei comitati etici territoriali previsto
dalla Legge 11 gennaio 2018, n. 3 “Delega al Governo in materia di
sperimentazione clinica di medicinali nonché disposizioni per il riordino
delle professioni sanitarie e per la dirigenza sanitaria del Ministero della
salute"

L’attiva partecipazione delle persone con malattie rare e dei loro
rappresentanti associativi

sono 235 i centri di riferimento per le malattie rare identificati da Regioni/
PPAA (4 per 1 milione di abitanti); 84 di questi sono parte almeno di una
ERN (erano 66 fino a fine 2021); 
l’Italia rimane al primo posto per numero di health care providers (HCPs)
membri delle ERNs anche dopo la call di allargamento i cui esiti sono stati
resi noti a fine 2021: 332 su circa 1.500 (più di 1 su 5 come già in precedenza)
e gli HCPs italiani sono presenti in tutte le ERNs come Francia, Olanda e
Belgio). Il dato mediano sulla presenza degli HCP italiani negli ERNs è pari a
14 (era 6 a fine 2020);
per quanto attiene all’assistenza sanitaria transfrontaliera, l’Italia si
caratterizza per un livello decisamente più elevato di mobilità attiva: i
pazienti in entrata sono stati 14.604 nel 2021 (una media di circa 9.400
all’anno nel periodo 2017-2021) rispetto alla mobilità passiva (pazienti in
uscita, circa 170 all’anno nel periodo considerato);
nel corso del 2022 sono stati approvati altri 12 Percorsi Diagnostico
Terapeutico Assistenziali (PDTA) da parte di Regioni/PA portando il numero
complessivo a oltre 340 PDTA definiti a fine 2022

La qualità dei centri di riferimento



un rappresentante delle persone con malattia rara è stato individuato fra i
componenti del Gruppo di Lavoro SNE;
due rappresentanti delle persone con malattia rara sono stati individuati
fra i componenti del Comitato Nazionale Malattie Rare

la disomogeneità nella distribuzione geografica degli ospedali italiani che
partecipano alle ERNs: 7 Regioni/PPAA non hanno alcun centro
partecipante alle ERNs e 2/3 degli ospedali che partecipano ad almeno una
ERN si trova nelle regioni settentrionali. Si tratta di un aspetto non
irrilevante anche alla luce del documento di riordino della Rete nazionale
malattie rare e del potenziale ruolo, al suo interno, dei cd. “centri di
eccellenza” (i centri di riferimento che partecipano alle ERNs);
la disomogeneità nella distribuzione geografica dei centri idonei a
prescrivere le terapie avanzate (ATMP);
il problema di mancata sostenibilità economica delle ATMP che pone
seriamente a rischio, per le persone con patologie rare e ultra-rare, l’accesso
a cure che hanno dato prova di enorme vantaggio clinico;
la difficoltà di accesso alle cure come testimoniano i dati sulla mobilità
sanitaria, soprattutto dei minori con malattia rara esente evidenziati dai
RRMR;
l’ancora incompleta attivazione dello screening neonatale esteso di cui alla
Legge n. 167/2016 e il mancato aggiornamento del pannello delle patologie
da includere;

Da registrare positivamente anche il fatto che, a fine 2022, sono 16 le
Regioni/PPAA che hanno inserito il tema delle malattie rare nell’ambito degli
strumenti generali di programmazione sanitaria (vigenti o in via di
approvazione nel 2022) o che hanno definito un Piano Regionale Malattie Rare. 

L’altra faccia della medaglia è rappresentata dalle criticità, alcune delle quali
accennate anche sopra, che persistono, come i tempi lunghi di attuazione dei
provvedimenti relativi alle persone con malattia rara e le disomogeneità
territoriali nell’accesso ai servizi sanitari, socio-sanitari e sociali di cui sono
esemplificazione:



la mancata definizione dei provvedimenti attuativi delle misure specifiche
di sostegno alla ricerca sulle malattie rare e allo sviluppo dei farmaci orfani e
del fondo di solidarietà per il sostegno del lavoro di cura e assistenza delle
persone affette da malattie rare previsti dalla L. n. 175/2021;
la mancata definizione dei Percorsi Diagnostico Terapeutico Assistenziali
delle persone con malattia rara in alcuni territori e la diversità dei modelli
adottati per la definizione;
l’ancora parziale copertura dell’intera popolazione delle persone con
malattia rara esenti di alcuni dei Registri Regionali delle Malattie Rare.

L’intervenuta recente approvazione del Piano Nazionale delle Malattie Rare
2023 - 2026, sopra ricordata, rappresenta, da un lato un importante traguardo
(anche per l’attenzione dedicata in maniera molto più ampia rispetto al
precedente piano al tema dei trattamenti, farmacologici e non), da lungo atteso
dalla comunità delle PcMR, ma al tempo stesso rappresenta un nuovo punto di
partenza che richiede ora di essere declinato operativamente individuando il
sistema di responsabilità, i tempi di realizzazione, le risorse necessarie e i
risultati attesi da “MonitoRare” nel tempo.



Questi ultimi anni hanno visto un’accelerazione su molte tematiche attinenti

alle malattie rare. Dopo un lungo periodo passato a costruire e progettare,

siamo arrivati a raggiungere una serie di obiettivi che hanno impresso un

ulteriore cambiamento nel sistema. Questo cambiamento dovrà, nei prossimi

anni, portare ad una messa a terra che incida davvero sulla vita quotidiana delle

persone con malattia rara. 

Da un lato abbiamo un Piano, recentemente licenziato dalla Conferenza Stato

Regioni; una legge, uno screening neonatale esteso eccellenza europea, il

numero di HCPs appartenenti ad ERN più alto d’Europa, una rete costruita

grazie ad un decreto ministeriale e rivista insieme all’aggiornamento del PNMR,

trattamenti approvati in numero pari alla media europea. Dall’altro alcune

persone con malattia rara lamentano carenza di diagnosi precoce, difficoltà di

una presa in carico continua e strutturata, specie nell’ambito della transizione,

carenza di servizi in grado di supportare le necessità delle famiglie, un

impoverimento progressivo per le spese crescenti, mancato riconoscimento di

provvidenze sociali, scarsità di ricerche su patologie meno attrattive dal punto

di vista farmacologico, difficoltà nel reperire informazioni, anche su ricerche e

trial clinici; a questo si aggiunge un quadro frastagliato sull’erogazione dei LEPs,

sui quali non c’è ancora un’indicazione nazionale, nonché una scarsa attenzione

alle peculiarità lavorative e di inserimento scolastico. 

Alcuni di questi problemi segnalati dalle famiglie potrebbero essere risolti con

un diverso assetto organizzativo, più attento e vicino alle esigenze delle

famiglie. L’introduzione, ad esempio, di alcune semplificazioni durante il COVID

(approvazione Piano Terapeutico on line, ricetta dematerializzata, teleconsulti)

così come alcune semplificazioni sul lavoro (la concessione di smart working

per le persone fragile è stata uno degli esempi) sono state accolte con un

sospiro di sollievo: peccato che a molti di questi provvedimenti non sia stata

data continuità e che quindi quanto “concesso” sia stato nella maggior parte dei

casi ritirato. Occorre che la specificità delle malattie rare sia sempre più

compresa e tutelata; occorre anche che alle parole facciano seguito i fatti. Le

famiglie hanno bisogni quotidiani e immediati, non possono sempre sentirsi

dire che i cambiamenti richiedono tempo.

Conclusioni



I costi da sostenere per garantire una vita decorosa alle persone con malattia

rara impoveriscono i nuclei familiari giorno dopo giorno; questo conduce anche

a problematiche di tipo psichico (depressione, ansia, rabbia) che impattano

fortemente sulle famiglie. Le conclusioni dello scorso anno sono, purtroppo,

ancora drammaticamente vere, come dimostrano sia i dati Istat che le nostre

indagini. La Legge 175 parla di valutazione di qualità dei centri. Dovremmo dare

un premio a tutti quei medici e clinici che con la loro umanità sorpassano le

trappole procedurali rimanendo umani e compensando con la loro empatia le

difficoltà burocratiche. Siamo loro grati, come verso tutti coloro che ogni giorno

si impegnano per garantirci servizi e assistenza. Ma allo stesso tempo sentiamo

la necessità di veder innovate procedure che aggravano le difficoltà quotidiane,

puntando ad una maggior integrazione a tutti i livelli, evitandoci giri e

peregrinazioni da ufficio a ufficio. 

I problemi più sentiti sono quelli che impattano sulla zona grigia che esiste fra

assistenza sanitaria e supporto sociale. La separazione delle competenze tra

Ministero della Salute e Ministero del Lavoro e delle Politiche sociali, con fondi

non integrabili ma soprattutto con una mancanza di interscambi strutturati,

non aiuta la costruzione di una rete di supporto intorno alle famiglie. 

Questa è una delle sfide più sentite per le famiglie. 

Poi, naturalmente, rimangono i grandi temi.  

Abbiamo necessità di ricerca: servono politiche attente a dare sgravi fiscali,

come quelli previsti dalla L. 175 ma ancora non attuati e come quelli in

previsione con la revisione del Regolamento Europeo. Ma anche miglioramento

della conoscenza delle linee di ricerca e anche dei “fallimenti”, ottimizzazione

delle risorse dedicate, trasparenza sui risultati raggiunti. 

La ricerca dovrebbe esitare in trial clinici, che garantiscono anche un accesso

precoce per molti pazienti senza altre speranze e dovrebbero essere facilitati -

come la riforma riguardante i Comitati Etici sta cercando di fare. 



Ci siamo molto spesi, in questi mesi, per garantire che nei Comitati siedano

rappresentanti dei pazienti in grado di esplicitare quali sono le necessità che la

comunità sente come indispensabili. Non in tutti i casi i nostri suggerimenti sui

criteri di rappresentanza sono stati accolti, ma alcuni passi in questo senso sono

stati fatti, e ringraziamo specialmente Regione Lombardia per averci dato

modo di lavorare con i vari rappresentanti per questo.

Occorre che la diagnosi sia tempestiva. Il percorso diagnostico è ancora troppo

lungo, superando i 4 anni medi. Screening neonatale esteso, tecniche omiche,

formazione al sospetto diagnostico: sono solo alcune delle tante modalità

attraverso le quali arrivare a diagnosi precoce. Anche in questo ambito sono

tanti gli ostacoli ancora da superare: tempi lunghissimi per l’inserimento nel

panel SNE; mancata previsione in LEA e quindi in Tariffario di esami di

laboratorio necessari per le diagnosi; necessità di laboratori certificati e precisi;

scarsità di medici in grado di interpretare correttamente le indagini genomiche;

mancanza di preparazione specifica e di visione di insieme in molti medici e

specialisti, che rimandano i pazienti da un punto all’altro senza provare a

vedere il complesso dei sintomi con il supporto di più colleghi. Una nota a parte

per le persone che in questo sistema stazionano per lunghissimi anni, senza

trovare una via di uscita: è necessario che gli sforzi di ciascuno siano ottimizzati,

con un programma comune e condiviso che possa garantire un punto di

accesso, una visione multiprofessionale, esami specifici e la restituzione di un

sospetto diagnostico in tempi umani. A livello europeo l’attenzione a diagnosi

precoce e non-diagnosticati è altissima. 

In tutto questo, non dobbiamo perdere di vista la questione etica: i

cambiamenti nelle possibilità di diagnosi, i grandi progressi scientifici, stanno

raggiungendo gradi e specifiche non prevedibili fino a poco tempo fa. Una

discussione attenta deve essere fatta sui pro e contro di ciascuna scelta,

specialmente per le patologie con insorgenza (certa o probabilistica) in età

adulta. 

Occorre sollecitare un pensiero critico; noi abbiamo iniziato, con Telethon, a

cominciare a mettere alcuni tasselli nell’ambito del progetto RINGS. Ma molta

strada deve essere ancora fatta. Fondamentale in queste tematiche anche il

ruolo dell’informazione, che è spesso invece “disinformazione”. 



Sono temi che richiedono di essere maneggiati come uranio impoverito, non

buttati in prima pagina con approssimazioni imbarazzanti per gli addetti ai

lavori, ma di presa sul pubblico. Il Covid dovrebbe averci insegnato qualcosa a

questo proposito. 

Quando le terapie sono approvate, c’è necessità che arrivino nel modo più

veloce possibile alla disponibilità dei pazienti. Il sistema è molto complesso, ma

ciascuno può fare la sua parte per rendere il processo più rapido: componendo

dossier sempre più completi, prevedendo i percorsi amministrativi prima che ci

sia l’approvazione definitiva (anche il Piano Nazionale parla di Horizon

Scanning), facilitando con una programmazione attenta l’inserimento in

Prontuario regionale, facilitando il percorso di acquisto delle centrali laddove

presenti. Tanti piccoli pezzetti che devono funzionare all’unisono, a volte in

parallelo e altre in sequenza, come i meccanismi di un orologio di precisione. 

Le terapie, ad oggi disponibili solo per il 5% delle patologie, non bastano. Per

coloro che non ne hanno, servono trattamenti abilitativi e riabilitativi, che

superino la logica dei “blocchi” da 10, 20, pensati per chi ha patologie

temporanee. Serve una presa in carico che definiamo “olistica”, che comprenda

tutto il percorso della persona e esuli dalle capacità di ciascuno di essere in

grado o meno di trovare le strade migliori, e che quindi accompagni nelle varie

tappe con un sostegno forte e un coordinamento fra uffici che eviti troppi giri,

come abbiamo scritto sopra. Il supporto psicologico dovrebbe diventare la

prassi, sia al momento della diagnosi che nelle tappe del percorso accidentato

successivo. 

Ma occorre avere una vista stroboscopica, pensando alle problematiche di

accesso e frequenza a scuola (per chi ha terapie e non un infermiere, una

disabilità cognitiva e non un insegnante di sostegno, necessità fisiche e non un

assistente alla persona), alla possibilità reale di accedere ad un posto di lavoro

(l’anno scorso abbiamo pubblicato la nostra posizione a tal proposito, con

proposte di miglioramento della Legge 68), alle necessità di un caregiver troppo

spesso recluso in casa o relegato all’assistenza senza possibilità di scelta. 



Chiediamo una attenzione particolare su un argomento per noi molto

importante, che è stato inserito anche nel Piano Nazionale: le cure palliative.

Fondamentali per accompagnare ad un miglioramento della qualità di vita di

molte persone e bambini con malattie rare, ancora da sviluppare a pieno a

livello territoriale e da slegare dall’accezione comune legata ad un fine vita. 

Abbiamo bisogno di informazione istituzionale, proveniente da fonti

scientifiche, accessibile e trasversale. Abbiamo anche bisogno di formazione,

tutti: dai rappresentanti dei pazienti, per essere sempre più incisivi ai tavoli nei

quali sono coinvolti, ai clinici, per migliorare le diagnosi e la presa in carico, ai

ricercatori, per finalizzare le ricerche a bisogni concreti, ai rappresentanti delle

istituzioni, per capire la complessità dei problemi e trovare le soluzioni

amministrative, a tutti gli operatori sanitari, socio sanitari, sociali che impattano

con le persone con malattia rara, per garantire la miglior assistenza possibile. 

Molto è stato fatto, molto altro rimane ancora da fare.

Come sempre, la Federazione farà la sua parte, mettendo insieme tasselli di cui

questo Rapporto è un esempio importante, fungendo da supporto e stimolo ai

ragionamenti che faremo tutti insieme. 

E come di consueto, il Rapporto è dedicato sia a tutte le persone con malattia

rara, che alle tante persone e alle loro famiglie che ogni giorno dimostrano, con

la loro vita e il loro operato all’interno delle Associazioni, che una malattia rara

che irrompe nel quotidiano è una delle tante occasioni che la vita ci dà per

migliorare questo mondo e renderlo più equo e giusto per tutti. 

Ad maiora. 
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