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S.C. AFFARI GENERALI

Oggetto: Recepimento della Deliberazione della Giunta Regionale dell’Umbria n. 312 del
01/04/2026 avente ad oggetto “Rete Regionale Malattie Rare. Riorganizzazione
funzionale” e indizione Avviso Pubblico per Manifestazione di interesse per la
partecipazione delle Associazioni di Malati Rari alla stesura del PDTA Regionali.

Richiamati:

e la Deliberazione della Giunta Regionale dell’Umbria n. 312 del 01/04/2026 recante “Rete
Regionale Malattie Rare. Riorganizzazione funzionale”;

e laLegge 10 novembre 2021, n. 175 recante “Disposizioni per la cura delle malattie rare e
per il sostegno della ricerca e della produzione dei farmaci orfani”;

e [’Accordo sancito in sede di Conferenza Stato-Regioni in data 24 maggio 2023 concernente
il Piano Nazionale Malattie Rare (PNMR) 2023-2026;

e il D.Lgs. n. 502/1992 ¢ s.m.i.;

Premesso che:

e la Regione Umbria, in attuazione del quadro normativo nazionale, ha avviato un percorso di
riorganizzazione della Rete Regionale Malattie Rare con D.G.R. n. 1289 del 06/12/2023,
istituendo 1l Centro di Coordinamento Regionale Malattie Rare (CCMR) e il Centro di
Genetica Medica presso I’ Azienda Ospedaliera di Perugia;

e con successive D.G.R. n. 71/2024 e n. 296/2024 ¢ stata effettuata la ricognizione e
razionalizzazione dei centri di riferimento regionali;

e con D.G.R. n. 1016 del 20/09/2024 ¢ stata adottata una prima proposta di riorganizzazione
funzionale della rete;

e la D.G.R. n. 312/2026 ha approvato la riorganizzazione definitiva della rete regionale sulla
base di un’analisi epidemiologica che rileva, alla data del 1° gennaio 2026, n. 9.542 pazienti
affetti da malattie rare residenti in Umbria;

Considerato che:

e il nuovo modello organizzativo individua n. 9 Centri di Riferimento Regionali articolati per
gruppi omogenei di patologie, integrando le competenze di circa 40 strutture afferenti alle
aziende sanitarie regionali;

o tale modello ¢ finalizzato al superamento della frammentazione organizzativa e alla
realizzazione di Percorsi Diagnostico-Terapeutico-Assistenziali (PDTA) integrati, orientati
alla presa in carico globale e multidisciplinare del paziente;
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e particolare rilevanza ¢ attribuita al potenziamento del Centro di Genetica Medica, anche
mediante tecnologie avanzate di sequenziamento genomico;

e la D.G.R. prevede inoltre il rafforzamento del coinvolgimento delle associazioni di pazienti
nella governance della rete e nella definizione dei PDTA;

Rilevato che:

e il Centro di Coordinamento Regionale Malattie Rare (CCMR) ¢ incardinato presso
I’Azienda Ospedaliera di Perugia, cui ¢ affidato un ruolo centrale nella governance della
rete;

e la medesima deliberazione regionale attribuisce all’Azienda Ospedaliera di Perugia la
gestione operativa degli avvisi pubblici per il coinvolgimento delle associazioni di pazienti;

Ritenuto di procedere al recepimento della D.G.R. n. 312/2026, trasmessa con nota protocollo n.
31749 del 03/04/2026 da parte della Regione Umbria al fine di garantirne la piena attuazione
nell’ambito dell’organizzazione aziendale.

Tenuto conto che su mandato regionale ¢ competenza di questa Azienda procedere alla
pubblicazione dell’Avviso Pubblico di Manifestazione di interesse per la partecipazione delle
Associazioni di Malati Rari alla stesura dei PDTA Regionali.

Dato atto che 1’Avviso Pubblico e la sua relativa modulistica saranno pubblicato per 1’intero anno
corrente sul sito istituzionale dell’Azienda Ospedaliera di Perugia, sezione “Servizi Sanitari”,
sottosezione Coordinamento Malattie Rare.

Visti:

e il documento allegato alla DGR n.312/2026 avente ad oggetto “Riorganizzazione Rete
Malattie Rare Regione Umbria”, il quale allegato al presente provvedimento ne forma parte
integrante dello stesso (AlL1);

e lo Schema di Avviso Pubblico Manifestazione di interesse per la partecipazione delle

Associazioni di Malati Rari alla stesura dei PDTA Regionali e la relativa modulistica
(AlL2).

Attestato che, a seguito dell’istruttoria effettuata, nella forma e nella sostanza la proposta ¢
legittima ed utile per il servizio pubblico.

Attestata, inoltre, la regolarita amministrativa del presente provvedimento, ai sensi del D.Lgs. n.
123/2011.

Tutto ci0 premesso e considerato,

SI PROPONE DI:

1. Recepire integralmente la Deliberazione della Giunta Regionale dell’Umbria n. 312 del
01/04/2026, avente ad oggetto “Rete Regionale Malattie Rare. Riorganizzazione
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funzionale”, unitamente ai relativi allegati, quali parti integranti e sostanziali del presente
atto.

2. Approvare il documento allegato al presente provvedimento come parte integrante dello
stesso avente ad oggetto “Riorganizzazione Rete Malattie Rare Regione Umbria” (All.1).

3. Dare atto che I’Azienda Ospedaliera di Perugia, quale sede del CCMR, ¢ individuata quale
soggetto responsabile della gestione operativa degli Avvisi Pubblici per il coinvolgimento
delle Associazioni di pazienti affetti da malattie rare.

4. Approvare, pertanto, lo Schema di Avviso Pubblico Manifestazione di interesse per la
partecipazione delle Associazioni di Malati Rari alla stesura dei PDTA Regionali ¢ la
relativa modulistica (All.2).

5. Disporre la pubblicazione dello Schema di Avviso Pubblico Manifestazione di interesse per
la partecipazione delle Associazioni di Malati Rari alla stesura dei PDTA Regionali
correlato della relativa modulistica per 1’intero anno corrente sul sito istituzionale
dell’Azienda Ospedaliera di Perugia, sezione “Servizi Sanitari”’, sottosezione
Coordinamento Malattie Rare.

6. Dare atto che la presente deliberazione non comporta alcun impegno di spesa.

7. Notificare il presente provvedimento al Coordinatore del Centro di Coordinamento
Regionale Malattie Rare (CCMR), nonché Referente Malattie Rare dell’Azienda
Ospedaliera di Perugia, Dr. Paolo Prontera, Responsabile della S.S.D. Genetica Medica ¢
Malattie Rare.

8. Trasmettere il presente atto alla Regione Umbria- Direzione Regionale Salute e Welfare,
all’Azienda Usl Umbria 1, all’Azienda Usl Umbria 2 e all’Azienda Ospedaliera di Terni.

Il Funzionario Istruttore S.C. Affari Generali
Dott. Marco D’ Alo Il Direttore f.f.
Dott. Glauco Rossi
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1. PREMESSA

Le Malattie Rare (MR) si definiscono tali per la loro bassa incidenza nella popolazione generale,
inferioread 1 caso ogni 2.000 nati. Oltre all'aspetto epidemiologico che le accomuna, esse sono
unite da altre caratteristiche per le quali la Sanita pubblica ha impostato una serie di strategie a loro
dedicate.

Con DGR n. 1016 del 20.09.2024 é stata adottata la proposta di Riorganizzazione funzionale dei presidi
della rete regionale delle malattie rare secondo le linee di indirizzo del piano nazionale 2023-2026. La
stessa DGR prevedeva di demandare alla Direzione regionale competente i successivi atti di attuazione
e sviluppo. Il modello proposto merita una evoluzione organizzativa, alla luce del modello generale che
la Regione Umbria sta consolidando per le reti cliniche e di patologia, armonizzandolo con quanto
previsto per questa specifica rete dal Piano Nazionale Malattie Rare 2023-2026, che in attuazione
dell'articolo 9 della Legge 175/2021, disciplina i compiti e le funzioni dei Centri Regionali di
Coordinamento, dei Centri di Riferimento e dei Centri di Eccellenza che partecipano allo sviluppo delle
Reti di Riferimento Europee «ERN> .

La programmazione regionale per le malattie rare individua le seguenti strategie:

e approccio olistico dalla promozione della salute, alla diagnosi precoce, alla presa in carico e alla
cura;

e percorso di facilitazione all'accesso, presa in carico globale multiprofessionale e multidisciplinare
con un riferimento attivo nel percorso assistenziale e nei bisogni sociosanitari;

e organizzazione, connessioni e strumenti per I'accesso e la continuita tra i nodi della Rete regionale
MR;

e metodologia di produzione e attuazione dei singoli PDTA;

e partecipazione dei nodi della Rete alle attivita di ricerca e i collegamenti con i network nazionali e
internazionali con il trasferimento delle conoscenze nei percorsi assistenziali;

e funzioni di coordinamento della Rete e di governance dei farmaci;

e programmi di monitoraggio e di miglioramento continuo dei percorsi assistenziali;

e sviluppo di sistemi di customer satisfaction e utilizzo di Patient Reported Outcomes Initiative
(PROMs) e Patient Reported Experience Measures (PREMs).
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2. ORGANIZZAZIONE DELLA RETE REGIONALE UMBRA DELLE
MALATTIE RARE

2.1 Il centro di coordinamento regionale malattie rare (CCMR) e governance

La Regione Umbria con Delibera Regionale 1289 del 06/12/2023 ha definito l'istituzione del Centro di
Coordinamento Malattie Rare (CCMR) e Centro di Genetica Medica, in cui far confluire anche il Centro
di Riferimento Regionale di Genetica Medica. L'Azienda Ospedaliera di Perugia, con successivo atto
Aziendale, ha istituito la SSD Genetica Medica e Malattie Rare nel Dipartimento Materno-Infantile, ed
incardinato ad essail CCMR e CRRGM, affidandone la responsabilita ad un medico specialistain genetica
medica ed esperto di Malattie Rare.

Si riporta quanto previsto dal Piano nazionale Malattie Rare per i Centri di Coordinamento regionale ed
interregionali.

Centri di Coordinamento regionali o interregionali

I Centri di coordinamento sono individuati dalle Regioni e Province Autonome in base alla propria
organizzazione (ad esempio, strutture della Regione, aggregazioni funzionali o articolazioni in capo alla Regione
o Provincia stessa, unita operative di aziende sanitarie, altri enti convenzionati, etc,) con prevalenti ruoli di
supporto alla programmazione regionale. Essi hanno la finalita di organizzare, monitorare e supportare il
funzionamento delle reti di assistenza per malati rari.

Nel rispetto di tali indicazioni si aggiorna la composizione del Centro di Coordinamento Regionale
Malattie Rare (CCMR) come di seguito rappresentato:
- Coordinatore del CCMR;
- Referenti Malattie Rare individuati dalla Direzioni Aziendali di:
o Azienda Ospedaliera di Perugia;
o Azienda Ospedaliera di Terni;
o Azienda Sanitaria Territoriale USL Umbria 1;
o Azienda Sanitaria Territoriale USL Umbria 2;
- Referente Farmacista regionale;
- Direttore Laboratorio Microbiologia e Virologia dell’Azienda Ospedaliera di perugia
- Dirigente del Servizio Programmazione e controllo strategico SSR, verifica esiti e performance
SSR. Liste di attesa;
- Referente Associazioni Malattie Rare.

Le funzioni del CCMR sono quelle definite nel PNMR come di seguito elencate:

1. definiscono le caratteristiche organizzative comuni dei Centri di riferimento e identificano gli
strumenti che facilitino i collegamenti tra i Centri e i percorsi organizzativi, per permettere la
continuita assistenziale tra Centri e strutture ospedaliere e territoriali pit prossime alla
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residenza/assistenza della persona con malattia rara;

2. predispongono le istruttorie a supporto delle politiche e della programmazione regionale sul tema
delle malattie rare, per esempio: la selezione dei Centri di riferimento e di eccellenza, la valutazione
dei trattamenti essenziali, la realizzazione di particolari strutture, funzioni o attivita definite dalla
regione di interesse per le malattie rare, la definizione di programmi di screening e il previsto
raccordo nazionale, la programmazione di meccanismi di integrazione con le altre reti specifiche
presenti a livello regionale, etc.;

3. garantiscono la realizzazione del raccordo e l'integrazione con le altre reti (es. tumori rari, trapianti,
materno-infantile, cure palliative, cure palliative pediatriche, terapia del dolore, riabilitazione,
assistenze domiciliari integrate, etc.) che insistono nello stesso territorio;
facilitano il raccordo con le altre reti regionali per le malattie rare;

5. monitorano il funzionamento della rete per le malattie rare e le caratteristiche epidemiologiche delle
malattie rare nello specifico contesto regionale e provinciale con particolare attenzione ai percorsi
delle persone con malattie ultra-rare;

6. progettano, gestiscono e/o comunque garantiscono il funzionamento dei registri regionali per
malattie rare e/o dei sistemi informativi regionali sulle malattie rare, anche attraverso la
collaborazione con altre strutture e servizi regionali ed extra-regionali;

7. garantiscono, direttamente o tramite altro servizio specifico deputato, I'attuazione di adeguati flussi
informativi sulle malattie rare e I'adempimento dei relativi debiti informativi a livello regionale e
nazionale;

8. predispongono e rendono trasparenti i sistemi per la valutazione periodica dell'attivita della rete e
dei suoi singoli nodi oltre che delle caratteristiche epidemiologiche della distribuzione dei malati rari
nel territorio regionale;

9. gestiscono adeguati sistemi di informazione (telefoni, mail, etc.) rivolti ai professionisti, ai pazienti,
alle associazioni di utenza e assicurano la tempestiva pubblicazione dell’elenco aggiornato dei Centri
di riferimento e di altre informazioni di interesse generale;

10. costituiscono punto di interazione privilegiata con le associazioni d'utenza; partecipano ed
eventualmente organizzano eventi o percorsi di formazione in tema di malattie rare.

I CCMR si deve riunire periodicamente almeno 4 volte I'anno in maniera programmata e puo essere

riunito, anche in via straordinaria, su richiesta del Responsabile del CCMR o di un referente Regionale

“Salute e Welfare”.

[I' CCMR puo invitare alle riunioni altri professionisti e membri delle Associazioni per tematiche

specifiche.

Gli elaborati approvati dal CCRM saranno sottoposti alla verifica della Cabina di Regia Regionale

(Direzione Regionale e Direzioni Aziende Sanitarie) per la validazione e successiva proposta di adozione

con atto di Giunta.

[l CCRM si avvale di una Segreteria Tecnico-Scientifica: svolge un ruolo chiave nel perseguire lo

svolgimento di tutte le funzioni del CCMR. Mantiene attivo e gestisce il numero di telefono dedicato,

I'email dedicata (malattie.rare(@ospedale.perugia.it) e fornisce assistenza (“help-desk”) all'utenza
(sanitari, malati, familiari, caregivers, etc.).
[l numero di telefono 075 5783354 — 3193 ¢ attivo e offre informazioni di primo orientamento, pur non
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trattandosi ancora di una linea dedicata alle Malattie Rare.

2.2 |l coordinatore del centro di coordinamento regionale malattie rare (CCMR)
Il Coordinatore del CCMR ha il compito di:

- Convocare il CCMR in maniera ordinaria almeno 4 volte I'anno e in maniera straordinaria quando
richiesto dai Membri del Centro o dalla Direzione Salute e Welfare per aspetti specifici

- Delineare linee di indirizzo programmatico e di aggiornamento del Piano di Rete

- Verificare le richieste pervenute per I'abilitazione di nuove U.O. ad essere individuati come
presidio della Rete coinvolgendo il Centro di riferimento per la specifica malattia rara, per la
successiva valutazione in sede di riunione del CCMR con riunione apposita da programmare in
base alla consistenza quali/quantitativa delle richieste

- Predisporre I'aggiornamento dell'elenco delle Strutture/Unita Operative individuati come Centri
di Riferimento per la successiva adozione da parte della Regione Umbria

- Definire insieme con il Referente Farmacista regionale la modalita e le tempistiche di attuazione
della informatizzazione dei Piani Terapeutici nel Registro Malattie Rare

- Predisporre I'elenco dei PDTA da redigere/aggiornare con individuazione del gruppo di redazione
e il Coordinatore e i tempi di presentazione alla Direzione Salute e Welfare

- Monitorare insieme con il Referente Farmacista regionale la gestione dei Piani Terapeutici da
parte dei centri

- Monitorare insieme al Dirigente del Servizio Programmazione e controllo strategico SSR, verifica
esiti e performance SSR. Liste di attesa, i tempi di attuazione del cronoprogramma del Piano di
Rete, le attivita dei Centri individuati anche in relazione alla gestione dei PDTA specifici rilevando
gli indicatori di processo e di esito

- Monitorare il funzionamento della rete e dei Presidi anche in relazione alla gestione dei PDTA
specifici rilevando gli indicatori di processo e di esito

- Proporre al CCRM le modalita e le tempistiche dell'individuazione del Referente in seno al CCMR
e in ogni PDTA delle Associazioni delle malattie rare

- Mantenere i contatti con le Associazioni di MR ed i rappresentanti le persone con MR.

2.3 Centri di riferimento regionali, strutture di coordinamento (CRR)

L'organizzazione della Rete Regionale MR é stata di recente aggiornata con Delibera Regionale n. 296
del 03/04/2024, attraverso la quale sono state identificate per ciascuna MR o gruppo di MR le strutture
cliniche di diagnosi e cura di riferimento. La rete Regionale MR é costituita da 4 Presidi: le due Aziende
Ospedaliere di Perugia e Terni, la ASL-Umbria-1 e la ASL-Umbria-2 e da 40 strutture (Strutture
Complesse, Strutture Semplici Dipartimentali e Strutture Semplici).

La DGR 296/2024 identifica i servizi sanitari ai quali far afferire qualsiasi Malattia Rara, appare tuttavia
evidente come vi siano patologie pit rappresentate di altre nel territorio Umbro, singole patologie o
patologie assimilabili a macrogruppi. Considerato la necessita di definire dei PDTA Regionali, come
richiamato dal PNMR, appare prioritario analizzare il contesto epidemiologico, per stabilire i dati di
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incidenza delle singole MR ed identificare le patologie o gruppi di patologie per cui disegnare e rendere
funzionalii PDTA.

Per definire un piano attuativo vengono analizzatii dati del Registro MR Umbro alla data del
01/01/2026. Nel Registro vengono identificate 9.542 persone con MR, cosi suddivise per macrogruppi
di diagnosi:

MACRO GRUPPO DI DIAGNOSI (16)

%01. M INFETT PARASS 4
!02. TUMORI 316
203. M GH ENDOCRINE 526
iﬂd. M METABOLICHE 577
505. M SISTEMA IMMUNITARIO . | 718
!06. M SANGUE E ORGANI EMATOPOIETICI 1378

[
|
|07. M SIST NERVOSO CENTRALE E PERIFERICO | 1319

508. M APPARATO VISIVO 1356
iOQ M SISTEMA CIRCOLATORIO 444
510. M APPARATO CIRCOLATORIO 411
:11. M APPARATO DIGERENTE | 108
!12 M APPARATO GENITO - URINARIO | 147
13. M CUTE E TESSUTO SOTTOCUTANEO 613 |

[
i
|
(14. M SISTEMA OSTEOMUS E TESSUTO CONN 419

[15. MALF CONG, CROM E SIND GEN 1198

16 ALCUNE COND MORB ORIG PERINATALE 8

TOTALE ‘ 9542

Proprio questo ultimo documento é stato utilizzato per definire le azioni seguenti, in un
cronoprogramma attuativo che vedra, anno dopo anno, la definizione di PDTA per singole MR o gruppi
di MR, fino ad arrivare ad una organizzazione Regionale che avra tenuto conto, laddove ve ne fossero i
requisiti assistenziali, professionali, strutturali, della quasi totalita dei Malati Rari della nostra Regione.

Come richiamato nel PNMR i Centri di Riferimento Regionale sono aggregazioni funzionali dedicate a
gruppi di malattie rare composte da una o da piu unita operative, che possono insistere all'interno di
uno stesso ospedale oppure anche in ospedali diversi o servizi di alta specialita. Essi hanno una
funzione clinica di diagnosi e definizione del piano di presa in carico del paziente.

| Compiti dei Centri di riferimento sono i seguenti:

1. concorrere, assieme al CCMR, nella definizione di PDTA a livello Regionale coinvolgendo le altre
strutture sanitarie della rete;

2. predisporre/aggiornare il percorso diagnostico nel caso di sospetta malattia rara, senza oneri per
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I'assistito (codice di esenzione R99), ivi compresi gli eventuali accertamenti genetici anche dei
familiari, qualora necessari per giungere alla diagnosi nel probando, e valutare il profilo del danno
strutturale attuale ed evolutivo del soggetto affetto;

3. redigereil certificato di diagnosi di malattia rara, secondo le modalita previste dalla Regione e riferito
all'elenco delle malattie rare contenuto nell'Allegato 7 del DPCM 12 gennaio 2017, valevole in tutto
il territorio nazionale, indispensabile e sufficiente per il rilascio dell'attestato di esenzione da parte
dell’ASL di residenza;

4. definire il piano terapeutico assistenziale personalizzato, con durata massima annuale,
comprendente i trattamenti e i monitoraggi di cui la persona affetta da una malattia rara necessita,
garantendo anche un percorso strutturato nella transizione dall'eta pediatrica all'eta adulta;

5. assicurare la presain cura del paziente, con equipe multiprofessionali e multidisciplinari e con il “case
manager” dedicato, che svolge un ruolo di coordinamento della continuita assistenziale (inclusa la
transizione da eta pediatrica ad adulta) e riferimento attivo per la persona ed i suoi caregivers;

6. identificare il “case manager” segnalando il suo nominativo ed i contatti personali (email, tel) ai
Direttori Sanitari (DS), ai Referenti delle MR dei presidi ed al CCMR;

7. effettuare la prescrizione delle prestazioni erogabili in esenzione dalla partecipazione al costo
secondo criteri di efficacia e di appropriatezza rispetto alle condizioni cliniche individuali, con
riferimento a protocolli, ove esistenti, condivisi con gli altri Centri di riferimento e con il Centro di
Coordinamento regionale;

8. alimentare i registri ed i sistemi informativi sulle malattie rare attivati a livello regionale;

9. partecipare alla stesura di definizioni operative e di protocolli, all'individuazione di percorsi
assistenziali, all'identificazione dei trattamenti essenziali condivisi con l'intera rete regionale di
assistenza;

10. mantenere e garantire i collegamenti con i servizi territoriali attivi vicino al luogo di vita del malato,
al fine di permettere la continuita assistenziale e I'effettiva attivazione del piano complessivo di
presa in carico, compresa l'assistenza in cure palliative e terapia del dolore attraverso il il
coinvolgimento dei 12 Direttori dei distretti sanitari, anche per I'attivazione e I'attuazione dei piani
terapeutici-assistenziali (incluse cure palliative e riabilitative);

11. collaborare con il Centro di coordinamento regionale e i punti di ascolto regionali per le malattie rare
laddove presenti per mantenere rapporti costanti con le associazioni dei pazienti e per diffondere
un'informazione appropriata;

12. stabilire assieme al CCMR, ai DS ed ai referenti MR dei presidi, la modalita di accesso del Malato Raro
ai Centri di Riferimento attraverso un sistema di presa in carico diretta, che ogni Presidio della rete
dovra ratificare al proprio interno, che deve vedere in partenza la persona con una diagnosi definita
di Malattia Rara;

13. garantire la proattivita del percorso delle prestazioni con la programmazione e la prenotazione
diretta secondo quanto previsto dallo specifico PDTA di patologia o, qualora non disponibile, secondo
linee guida esistenti;

14. garantire il collegamento e la collaborazione clinica e di ricerca con Centri Regionali, nazionali ed
internazionali, tra cui le Reti ERN — European Reference Networks;

15. fornire i dati di attivita al CCMR ed alla Regione;
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16. partecipare ai percorsi formativi dei professionisti sanitari per quanto attiene il tema delle malattie
rare e promuovere e collaborare a processi di aggiornamento e formazione continua.

Si riportano di seguito le modalita e i criteri di selezione dei Centri di riferimento nel rispetto delle
indicazioni del PNMR.

Modalita e criteri di selezione dei Centri di riferimento

| Centri di riferimento sono individuati prioritariamente su dati oggettivi riguardanti I'attivita svolta, sulle
caratteristiche della struttura e del contesto in cui sono inseriti, nel rispetto delle linee di
programmazione regionale e le caratteristiche specifiche della popolazione servita in relazione alla sua
dimensione, alle sue peculiarita epidemiologiche, alla possibile interazione con altre reti regionali.

In ambito di CCRM si potra procedere alle rivalutazioni periodiche che potranno portare alla conferma o
alla revoca di tali Centri, cosi come all'individuazione di altri Centri.

In questo processo si deve conciliare la necessita di una concentrazione della casistica con quella di
garantire una copertura territoriale il pit possibile uniforme.

Inoltre si privilegia I'identificazione di Centri che garantiscano la presa in carico di un numero significativo
di condizioni, piuttosto che determinare una eccessiva frammentazione dei riferimenti e I'identificazione
degli stessi Centri di riferimento per condizioni che entrino in diagnosi differenziale o prevedano I'utilizzo
di risorse comuni.

Criteri per la valutazione dei Centri di riferimento

| criteri utilizzati per la valutazione dei Centri di riferimento sono:

1. caratteristiche professionali e strutturali;
bacini di utenza;
numero di diagnosi e certificazioni emesse e/o piani terapeutici redatti per specifiche MR o gruppi di
MR;

4. esperienza clinica per gruppo di malattie rare, definita dal numero di casi seguiti (diagnosticati e presi
in carico) dal Centro;

5. possibilita all'interno dello stesso presidio di avere equipe multidisciplinare e multiprofessionale in

grado di garantire le varie fasi del PDTA, dalla diagnosi, inclusa quella genetica, alla presa in carico;

6. garanzia di continuita assistenziale e di presa in carico globale e multidisciplinare del paziente, in
funzione dei bisogni assistenziali correlati alla malattia rara;

7. capacita di svolgere ricerca e innovazione assistenziale;
coinvolgimento in attivita di formazione specifiche;

9. raccordo con le Associazioni di pazienti attive sul territorio.

Sulla base di tali indicazioni dettate dal Piano Nazionale Malattie Rare, tenuto conto delle
caratteristiche cliniche e dell'organizzazione del SSR Umbro, vengono definiti 9 Centri di Riferimento
Regionale, che nascono dall'unione funzionale di pit Strutture, afferenti ai 4 Presidi (AO PG, AO TR, USL
Umbria1 e USL Umbria 2). Ad ogni Centro di Riferimento Regionale afferiscono gruppi di MR che
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trovano, come nella citata delibera Regionale n. 296 del 03/04/2024 delle Strutture di riferimento per la
diagnosi, certificazione, stesura del piano terapeutico-assistenziale e presa in cura del paziente.

Per identificare le strutture che costituiscono i 9 Centri di Riferimento Regionali si sono considerate
quelle accreditate dalla Regione Umbria con Delibera Regionale n. 296 del 03/04/2024, e visibili nella
Tabella allegata, nominata “Elenco Malattie Rare esentate dalla partecipazione al costo ai sensi del
DCPM 12 Gennaio 2017".

La Regione Umbria provvedera ad inserire ed accreditare alcune strutture sanitarie che si ritengono
indispensabili all'interno di uno specifico Centro di Riferimento come proposte dal CCRM.

| numeri tra parentesi dopo il nome del Centro di Riferimento Regionale indicano il numero di
pazienti presenti nel Registro MR Umbro, alla data del 01.01.2026.

1) CRR MALATTIE RARE E PARASSITARIE (n. di pazienti: 4)

Strutture che compongono il CRR: MALATTIE INFETTIVE AOPG, DERMATOLOGIA AO TR,
GASTROENTEROLOGIA AO PG, CLINICA PEDIATRICA AOPG, USL-UMBRIA 1 PO CITTA" DI CASTELLO E
GUBBIO- GUALDO TADINO, UO PEDIATRIA AREA NORD.

Presidio: AOPG

SC-C: Malattie Infettive: Coordinamento Malattie Rare e Parassitarie

2) CRR TUMORI (n. di pazienti: 316)

Strutture che compongono il CRR: CRRGM AOPG, ONCOEMATOLOGIA PEDIATRICA AOPG, CLINICA
OCULISTICA AOPG, ONCOLOGIA AOPG, NEURQOFISIOPATOLOGIA AOPG, CLINICA PEDIATRICA AOPG,
MISEM AOPG, NEUROLOGIA AOTR, DERMATOLOGIA AOTR, OCULISTICA AOTR, ONCOLOGIA AOTR,
PNEUMOLOGIA AOTR, NEONATOLOGIA AOTR, OCULISTICA CITTA" DI CASTELLO, PNEUMOLOGIA
FOLIGNO.

Presidio: AOPG

SSD-C: CRRGM; SC-C: Oncologia: Coordinamento Sindrome di Lynch

SC-C: Pediatria; SC-C: MISEM: Coordinamento Neurofibromatosi

3) CRR MALATTIE DELLE GHIANDOLE ENDOCRINE E DEL METABOLISMO (n. di pazienti: 1.103).
Strutture che compongono il CRR: CRRGM AOPG, MISEM AOPG, NEONATOLOGIA AOPG, CLINICA
PEDIATRICA AOPG, CLINICA OCULISTICA AOPG, EMATOLOGIA PG, NEFROLOGIA AOPG, MEDICINA
INTERNA AOPG, GASTROENTEROLOGIA AOPG, CLINICA NEUROLOGICA PG, ONCOEMATOLOGIA
PEDIATRICA AOPG, NEUROFISIOPATOLOGIA AOPG, ENDOCRINOLOGIA AOTR, PEDIATRIA AOTR,
NEUROLOGIA AOTR, DERMATOLOGIA AOTR, EPATOGASTROENTEROLOGIA AOTR, REUMATOLOGIA
AOTR, ONCOEMATOLOGIA AOTR, USLUMBRIA 2 PEDIATRIA, USL-UMBRIA 2 MEDICINA FOLIGNO,
USLUMBRIA 1 UO PEDIATRIA CASTELLO, GUBBIO-GUALDO TADINO.

Presidio: AOPG

SC-C: Pediatria; SC-C: MISEM: Coordinamento Sindromi Adreno-Genitali

SC-C: MISEM: Coordinamento Poliendocrinopatie autoimmuni

SC-C: Pediatria; SC-C: Nefrologia: Coordinamento Malattia di Fabry

SC-C: Oncoematologia Pediatrica; SC-C: Ematologia: Coordinamento Emocromatosi

10



Umbria in Salute

Regione Umbria

4) CRR MALATTIE DEL SISTEMA IMMUNITARIO, DEL SANGUE E DEGLI ORGANI EMATOPOIETICI (n. di
pazienti: 2.697)

Strutture che compongono il CRR: CRRGM AOPG, DERMATOLOGIA AOPG, CLINICA PEDIATRICA AOPG,
EMATOLOGIA AOPG, ONCOEMATOLOGIA PEDIATRICA AOPG, NEFROLOGIA AOPG, NEONATOLOGIA
AOPG, MEDICINA VASCOLARE E D'URGENZA AOPG, REUMATOLOGIA AOPG, PNEUMOLOGIA AOPG,
EMATOLOGIA AOTR, PEDIATRIA AOTR DERMATOLOGIA AOTR, PNEUMOLOGIA AOTR, CLINICA MEDICA
TR, USLUMBRIA 1 PEDIATRIA CITTA" DI CASTELLO, GUBBIO-GUALDO TADINO, USL-UMBRIA 2
PNEUMOLOGIA FOLIGNO, USLUMBRIA 2 PEDIATRIA, USL-UMBRIA 2 MEDICINA FOLIGNO.

Presidio: AOPG

SC-C: Oncoematologia Pediatrica; SC-C: Ematologia: Coordinamento Immunodeficienze primarie

SC-C: Oncoematologia Pediatrica; SC-C: Ematologia: Anemie ereditarie

SC-C: Oncoematologia Pediatrica; SC-C: Medicina Interna Vascolare e d'Urgenza Stroke Unit:
Coordinamento Difetti ereditari della coagulazione/Piastrinopatie autoimmuni primarie croniche

SC-C: Ematologia: Coordinamento Sindromi mielodisplastiche

5) CRR MALATTIE DEL SISTEMA NERVOSO CENTRALE, PERIFERICO E DELL'APPARATO VISIVO (n. di
pazienti: 2.675)

Strutture che compongono il CRR: CRRGM AOPG, NEUROLOGIA AOPG, NEUROFISIOPATOLOGIA AOPG,

CLINICA PEDIATRICA AOPG, MISEM AOPG, CLINICA OCULISTICA AOPG, PNEUMOLOGIA AOTR,

NEUROLOGIA AOTR, CLINICA OCULISTICA AOTR, USL-UMBRIA 2 OCULISTICA FOLIGNO, USL-UMBRIA 2

NEUROLOGIA FOLIGNO, USL-UMBRIA 1 OCULISTICA CITTA DI CASTELLO, USL-UMBRIA 1 UO

NEUROLOGIA CITTA DI CASTELLO, GUBBIO-GUALDO TADINO, USL-UMBRIA 1 PEDIATRIA CITTA' DI

CASTELLO, GUBBIO, GUALDO TADINO.

Presidio: AOPG

SC-C: Pediatria AOPG; SC-C: Neurologia AOPG: Disturbi ereditari del Movimento (Huntington, Atassie,

Distonie)

SC-C: Pediatria AOPG; SC-C: Neurofisiopatologia AOPG: Neuropatie ereditarie/Distrofia Miotonica

SC-C: Oculistica AOPG: Distrofie Retiniche Ereditarie/Cheratocono

6) CRR MALATTIE DEL SISTEMA CIRCOLATORIO (n. di pazienti: 444)

Strutture che compongono il CRR: CRRGM, NEFROLOGIA AOPG, REUMATOLOGIA AOPG, EMATOLOGIA
AOPG, DERMATOLOGIA AOPG, CLINICA OCULISTICA AOPG, EMATOLOGIA AOPG, ONCOEMATOLOGIA
PEDIATRICA AOPG, NEUROLOGIA AOPG, GASTOENTEROLOGIA AOPG,MEDICINA INTERNA
VASCOLARE AOPG, CARDIOLOGIA E FISIOPATOLOGIA CARDIOVASCOLARE AOPG, CLINICA PEDIATRICA
AOPG, DERMATOLOGIA AOTR, CLINICA MEDICA AQTR, , OCULISTICA AOTR, CLINICA MEDICA AOQTR,
REUMATOLOGIA AOTR, EPATOGASTROENTEROLOGIA AOTR, USL-UMBRIA 1 PEDIATRIA CITTA DI
CASTELLO, GUBBIO, GUALDO-TADINO, USL-UMBRIA 2 PEDIATRIA FOLIGNO, USL-UMBRIA 2
MEDICINA INTERNA FOLIGNO, USL-UMBRIA 2 PNEUMOLOGIA FOLIGNO.

Presidio: AOPG

SC-C: Reumatologia AOPG: Malattie Reumatiche dei vasi (poliangioite microscopica, poliarterite nodosa,
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endocardite reumatica, granulomatosi eosinofila o non con poliangite, arterite a cellule giganti)

7) CRR MALATTIE DELL'’APPARATO RESPIRATORIO, DIGERENTE E GENITOURINARIO (n. di pazienti: 564)
Strutture che compongono il CRR: CRRGM AOPG, PNEUMOLOGIA AOPG, REUMATOLOGIA AOPG,
GASTROENTEROLOGIA AOPG, MISEM AOPG, CLINICA PEDIATRICA AOPG, NEFROLOGIA AOPG,
REUMATOLOGIA AOTR, UROLOGIA AOTR, PNEUMOLOGIA AOTR, EPATOGASTROENTEROLOGIA AOTR,
USL- UMBRIA 2 PNEUMOLOGIA FOLIGNO, USL-UMBRIA 1 NEUROLOGIA AREA NORD, USL-UMBRIA 2
MEDICINA INTERNA FOLIGNO, USL-UMBRIA 1 ENDOSCOPIA DIGESTIVA, USL-UMBRIA 1 PEDIATRIA
CASTELLO, GUBBIO E GUALDO TADINO.

Presidio: AOPG

SC-C: Pneumologia AOPG: Malattie interstiziali polmonari, Sarcoidosi

Presidio: AOTR

SC-C: Urologia AOTR: Cistite Interstiziale

8) CRR MALATTIE DELLA CUTE E DEL TESSUTO SOTTOCUTANEO, DEL SISTEMA OSTEOMUSCOLARE E
DEL

TESSUTO CONNETTIVO (n. di pazienti: 1.032)

Strutture che compongono il CRR: CRRGM, DERMATOLOGIA AOPG, NEUROFISIOPATOLOGIA

AOPG, OCULISTICA AOPG, PEDIATRIA AOPG, REUMATOLOGIA AOPG, REUMATOLOGIA AOTR,

DERMATOLOGIA AOTR, OCULISTICA AOTR, CLINICA MEDICA AOTR, USL-UMBRIA 2 MEDICINA

INTERNA FOLIGNO, USL- UMBRIA 2 PEDIATRIA FOLIGNO, USL-UMBRIA 1 PEDIATRIA CITTA

CASTELLO, GUBBIO E G. TADINO, USL- UMBRIA 1 NEUROLOGIA CITTA" CASTELLO, GUBBIO E

GUALDO TADINO.

Presidio: AOPG

SC-C: Dermatologia AOPG: Penfigo

SC-C: Reumatologia AOPG: Miositi e Connettiviti (dermatomiosite, Polimiosite, Connettivite Mista,

Sclerosi Sistemica Progressiva)

Presidio: AOTR

SC-C: Dermatologia AOTR: Lichen sclerosus et atrophicus

9) CRR MALFORMAZIONI CONGENITE, CROMOSOMOPATIE E SINDROMI GENETICHE, CONDIZIONI
MORBOSE DI ORIGINE PRENATALE (1.206)

Strutture che compongono il CRR: CRRGM, NEUROCHIRURGIA AOPG, PEDIATRIA AOPG,
NEONATOLOGIA AOPG, OCULISTICA AOPG, OCULISTICA AOTR, DERMATOLOGIA AOPG, DERMATOLOGIA
AOTR, CHIRURGIA PEDIATRICA AOPG, GASTROENTEROLOGIA AOPG, NEFROLOGIA AOPG, MISEM AOPG,
CHIRURGIA MAXILLO- FACCIALE AOTR, USL-UMBRIA 1 PEDIATRIA CASTELLO, GUBBIO G TADINO, USL-
UMBRIA 2 OCULISTICA FOLIGNO.

Presidio: AOPG

SC-C Pediatria AOPG: Sindromi cromosomiche e genomiche (sindrome di Turner, delezione 22q11.2) e
Sindrome dell’X-Fragile

Presidio: AOTR
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SC-C: Neurochirurgia AOTR: Arnold-Chiari

2.4 Strutture che compongono i CRR (Centro di Riferimento Regionale)

Le Strutture che compongono i 9 Centri di Riferimento Regionali sono le strutture sanitarie dedicate,
individuate dalla Regione, per I'assistenza, la diagnosi, e I'erogazione di prestazioni per pazienti con
patologie rare e riportate nella Tabella allegata, nominata “Elenco Malattie Rare esentate dalla
partecipazione al costo ai sensi del DCPM 12 Gennaio 2017" allegata alla Delibera Regionale n. 296 del
03/04/2024.

Tali strutture sanitarie devono garantire

| Compiti delle Strutture Sanitarie sono i seguenti:

1. partecipare nell'ambito del CRR alla predisposizione del PPDTA;

2. redigere il certificato di diagnosi di malattia rara, secondo le modalita previste dalla Regione;

3. implementare il PDTA adottato a livello regionale;

4. effettuare la prescrizione delle prestazioni erogabili in esenzione dalla partecipazione al costo e
redazione del piano terapeutico nel rispetto del PDTA;

v

alimentare il registro ed i sistemi informativi sulle malattie rare attivati a livello regionale;

mantenere e garantire i collegamenti con i servizi territoriali attivi vicino al luogo di vita del malato,

7. collaborare con il Centro di coordinamento regionale e i punti di ascolto regionali per le malattie rare
e mantenere rapporti costanti con le associazioni dei pazienti e per diffondere un’informazione
appropriata;

8. partecipare ai percorsi formativi dei professionisti sanitari per quanto previsto per le malattie rare

Si riportano di seguito le modalita e i criteri di selezione delle Strutture

Modalita e criteri di selezione delle Strutture

Le Unita Operative di Ospedali sede di DEA possono avanzare la richiesta di essere individuate come
Strutture della Rete di Malattie Rare inviando specifica richiesta al referente clinico dell’Azienda per una
valutazione preliminare con la Direzione Sanitaria, indicando le patologie rare di interesse e allegando
una relazione che riporti le motivazioni della richiesta, la sostenibilita del percorso di diagnosi e cura, gli
elementi riferiti ai criteri valutativi sottoriportati e il collegamento con uno dei 9 CRR..

La richiesta valutata dalla Direzione Sanitaria viene inviata al Coordinatore del CCMR per la successiva
valutazione in seno al CCMR.

| criteri per abilitare la Struttura sono individuati prioritariamente su dati oggettivi riguardanti I'attivita
svolta dalla struttura, sulle caratteristiche della struttura e del contesto in cui e inserita, i dati
epidemiologici della popolazione servita in relazione alla sua dimensione, la garanzia della presa in carico,
alla riconfigurazione del CRR e della rete complessiva, tenendo presente che n questo processo si deve
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conciliare la necessita di una concentrazione della casistica con quella di garantire una copertura
territoriale il pit possibile uniforme.

Criteri per la valutazione della Struttura

| criteri utilizzati per la valutazione della Struttura sono:
esperienza clinica e casistica potenziale per malattia rara o gruppo di malattie;

2. garanzia di continuita assistenziale e di presa in carico globale e multidisciplinare del paziente, in
funzione dei bisogni assistenziali correlati alla malattia rara;

3. capacita di svolgere ricerca e innovazione assistenziale;
coinvolgimento in attivita di formazione specifiche;

5. raccordo con le Associazioni di pazienti attive sul territorio.

Aggiornamento dell’elenco delle Strutture

I CCMR su base periodica in relazione alle richieste prevenute e almeno una volta I'anno procede
all'aggiornamento dell’elenco delle strutture della rete delle malattie rare regionale provvedendo
all'inserimento di nuove strutture e alla revoca di abilitazione per quelle strutture che dimostrano in base
ai dati di attivita e agli indicatori di performance di avere casistica residuale e di non garantire il percorso
diagnostico-terapeutico in linea con il PDTA.

La revoca di autorizzazione a Struttura della rete sanitaria & subordinata alla presa in carico da parte di
altra struttura dei pazienti in carico alla struttura.

2.5 Il Centro di riferimento regionale di Genetica Medica a supporto della Rete
Malattie Rare

Per ridurre la distanza temporale tra il sospetto diagnostico di Malattia Rara di origine genetica e la
conferma diagnostica, come previsto dalla DGR 1016/2024, sono state potenziate le attivita cliniche di
consulenza genetica e le attivita di laboratorio del Centro di Riferimento Regionale di Genetica Medica
(CRRGM), attraverso l'introduzione di sequenziamento massivo in parallelo del DNA e profilazione
genomica, che includono I'analisi di pannelli multigenici e I'analisi dell’'Esoma clinico.

La carta dei servizi del CRRGM e le modalita di accesso per il cittadino sono disponibili al sito:
https://www.ospedale.perugia.it/strutture/centro-di-riferimento-regionale-per-la-genetica-medica

Inoltre, é stato creato un percorso “intrarete”, che consente ai Medici che operano nei Presidi accreditati
della rete Malattie Rare Umbra, di inviare una richiesta di “consulenza genetica” diretta al CRRGM,
all'email: malattie.rare@ospedale.perugia.it . I CRRGM fornira la data per la visita e per i test genetici
ritenuti utili dal Medico Genetista, usualmente eseguiti nell’ambito della prima visita.

Le analisi genetiche vengo svolte o all'interno dei laboratori del CRRGM stesso ed in collaborazione con il
Laboratorio di Biologia Molecolare della SC di Microbiologia, oppure in altri laboratori dell’Azienda
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Ospedaliera di Perugia, quali il Laboratorio di Biologia Molecolare della SC di Oncologia, nel caso di analisi
per lo studio di Tumori Rari, il Laboratorio “Globulo Rosso” della SC di Oncoematologia Pediatrica, nel caso
di Malattie Rare del sangue (talassemie, emocromatosi, etc.), Il Laboratorio della SC Medicina D'Urgenza
nel sospetto di Trombofilie o Emofilie.

Malattie Rare senza diagnosi

Qualora alla conclusione delle indagini genetiche, non si raggiunga una diagnosi, potra essere proposto al
paziente e/o ai suoi familiari da parte del CRRGM di partecipare a progetti di ricerca presso il CRRGM
stesso, oppure in collaborazione con I'Ospedale Bambin Gesu di Roma, nell'ambito del progetto “Rete
Nazionale per [ pazienti senza diagnosi”, consultabile al sito:
https://www.ospedalebambinogesu.it/malattie-rare-rete-nazionale-pazienti-senza-diagnosi- 169740/
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3. LEATTIVITA' DELLA RETE REGIONALE UMBRA DELLE MALATTIE
RARE

3.1 | PDTA: definizione, accesso, presa in cura, transizione

Le Strutture sanitarie di Coordinamento dovranno definire i Percorsi Diagnostico-Terapeutici-
Assistenziali (PDTA) per le singole MR o gruppi di MR da loro coordinati, coinvolgendo il CCMR, le altre
strutture sanitarie Regionali che afferiscono al medesimo Centro di Riferimento Regionale, fornendo la
proposta di un documento finale al CCRM nel rispetto della tempistica del Piano di rete.

Atal fine dovranno individuare il gruppo di lavoro per specifico PDTA eil coordinatore che avra il compito
di portare alla stesura del documento nella tempistica dettata dal CCRM.

| PDTA dovranno tener conto delle specificita della patologia e di come questa impatta nella vita del
Malato Raro, di quei trattamenti farmacologici o non farmacologici e del follow-up definiti secondo le
ultime linee guida e relativamente alle caratteristiche e professionalita dei servizi sanitari, identificando
le modalita di interazione con servizi extra-regionali per la completezza della diagnosi e/o delle cure,
laddove non possibile presso la Regione Umbria.

L'assistenza alle persone con malattie rare richiede una molteplicita di competenze, interventi e
prestazioni erogate in setting assistenziali (ambiente, ricovero ospedaliero, ambulatoriale, residenziale,
semiresidenziale, domiciliare, etc.) diversi e presso servizi spesso anche geograficamente molto lontani
tra loro. Tutto cid implica spostamenti del malato tra piu sedi, servizi e vari specialisti per gli interventi
necessari al trattamento e al monitoraggio della sua patologia. Questo collegamento tra i vari setting
assistenziali definisce il percorso assistenziale individuale di ciascuna persona, che dipende dalla
complessita dei problemi assistenziali e dei bisogni diversificati di ogni paziente. Il percorso
assistenziale si deve svolgere all'interno di una rete che deve congiungere in modo ordinato e
programmato i centri per |'assistenza ai malati rari anche lontani dalla loro residenza, gli ospedali piu
prossimi al loro luogo di vita e i servizi territoriali, fino all'assistenza al domicilio del paziente stesso,
secondo l'assetto organizzativo previsto in un dato territorio.

La rete & composta da nodi che si articolano essenzialmente in due macro-ambiti: setting ospedaliero
dei Centri di riferimento e ospedali ad essi collegati, e setting territoriale, comprendente il distretto,
I'ospedale di comunita, le altre residenze non ospedaliere, le case di comunita e il luogo di vita della
persona con malattia rara. | collegamenti tra i vari nodi della Rete sono garantiti attraverso strumenti
che permettono la condivisione dell'informazione sul paziente, la sua gestione clinica, le prescrizioni ed
erogazioni delle prescrizioni e dipendono da condizioni regolatorie e organizzative. | nodi della rete e le
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loro connessioni, si organizzano localmente nella rete regionale che si configura nella Rete Nazionale
Malattie Rare.

L'accesso al PDTA dovra essere definito nel documento programmatico cosi come la continuita
assistenziale delle cure, in termini di programmazione del trattamento e del follow up, mediante la
pianificazione di prestazioni specialistiche che possano insistere non solo sulla Struttura sanitaria di
Coordinamento, ma su tutte le strutture coinvolte a livello Regionale, anche in considerazione della
prossimita del paziente o alle sue specifiche necessita assistenziali. Il PDTA dovra tenere conto della
transizione dall’epoca pediatrica all’adulta, identificando di conseguenza strutture cliniche adeguate.
Siraccomanda inoltre per la stesura del PDTA di attenersi a quanto definito nel PNMR 2023-2026, che
viene richiamato in ogni sua parte.

| PDTA vanno redatti secondo le indicazioni del PNMR e devono contemplare obiettivi, azioni,
strumenti ed indicatori come di seguito definiti.

Gli Obiettivi

Dal punto di vista della persona con malattia rara:

1. Assicurare la continuita assistenziale, diminuire i tempi di latenza tra esordio della patologia e
diagnosi e garantire cure appropriate nei luoghi pit adatti di erogazione;

2. Garantire la miglior qualita di vita possibile in funzione delle condizioni cliniche, la maggior
inclusione e ruolo sociale possibile e le maggiori opportunita di realizzazione nella dimensione
educativa, lavorativa e di vita sociale;

3. Assicurare I'accompagnamento e il supporto psicologico alla persona con malattia rara e alla sua
famiglia verso l'acquisizione di un ruolo consapevole e partecipativo nella gestione della propria
salute e nelle scelte della propria vita;

4. Accompagnare la transizione delle cure dall'eta pediatrica all'eta adulta.

Dal punto di vista della Rete e dei suoi nodi:

5. Assicurare le risorse strutturali e di personale nei Centri di riferimento per malattie rare necessarie
per garantire la presa in carico globale attualmente prestata ai malati rari anche a lungo termine;

6. Definire con chiarezza i rispettivi compiti e la tempistica delle azioni di tutti gli attori della Rete delle
malattie rare, abbattendo ostacoli amministrativi, interpretativi e organizzativi che ostacolano o
rendono frammentato il passaggio tra setting assistenziali differenti;

7. Declinare il trasferimento delle conoscenze specifiche sui malati rari, dai Centri ai servizi territoriali,
distrettuali e delle cure primarie, per rendere coerente quanto previsto nei piani terapeutici
assistenziali redatti dagli stessi centri e quanto concretamente realizzato a favore del malato raro
nel suo luogo di vita;

8. Garantire che il malato sia sempre indirizzato al Centro di Riferimento Regionale e per quelle, piu
rare e complesse, al Centro di riferimento della Rete Nazionale Malattie Rare che dimostri adeguata
competenza ed esperienza per quella singola malattia/o gruppo di patologie e che sia pit vicino
possibile al luogo di vita del malato, al fine di assicurare la sua migliore e complessiva presa in
carico;

9. Rafforzare il collegamento diretto e prioritario tra Centri di riferimento per malati rari e servizi
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territoriali attivi nella Asl e nel Distretto di residenza, definendo una rete regionale per malattie rare
unica e inscindibile, monitorata e valutata dai coordinamenti regionali e supportata da un sistema
informativo adeguato;

10. Facilitare, all'interno della Rete regionale e nel collegamento con la Rete nazionale, i rapporti tra i
vari nodi, in modo da permettere al malato raro, indipendentemente dalla sua scelta del Centro di
riferimento attivo nella propria regione o al di fuori di essa, di essere seguito secondo le migliori
pratiche;

11. Sviluppare e identificare modelli per I'erogazione delle cure territoriali del malato raro comprendenti
anche le cure domiciliari, compreso laddove necessario la somministrazione domiciliare di terapie,
valorizzando le diverse esperienze regionali e declinando gli elementi organizzativi ovunque
presenti anche in considerazione delle necessita specifiche dei malati rari;

12. Promuovere una maggiore omogeneita e accessibilita dell’assistenza sanitaria e sociosanitaria,
garantendo localmente l'integrazione con i servizi socio-assistenziali, come previsto dall‘articolo
21 del dPCM 12 gennaio 2017;

13. Ri-orientare attivita di programmazione della rete e di organizzazione dei percorsi assistenziali in
relazione ai risultati del sistema di monitoraggio ed assicurare un lavoro congiunto con altre reti
tematiche (es. rete tumori rari, rete trapianti, reti di genetica inclusa la diagnosi prenatale e la PMA,
rete di cure palliative dell'adulto e pediatriche, rete urgenza-emergenza, trasfusionale, etc.) attive
in ambito territoriale regionale;

14. Predisporre lo sviluppo di sistemi di digital health declinati in base alle problematiche specifiche
delle malattie rare, strumenti di telemedicina in coerenza con le indicazioni nazionali, presa in carico
a distanza in base a quanto previsto dall’Accordo Stato-Regioni del 22 gennaio 2015 sulla presain
carico a distanza del malato raro, che permettano di abbattere la distanza geografica e
trasferiscano conoscenze e competenze |a dove sono necessarie per supportare al meglio il malato
raro.

15. Integrare i sistemi informativi che raccolgano i dati prodotti nel corso dell’assistenza ai malati rari
in qualsiasi servizio e setting assistenziale venga svolta, sia per gli aspetti clinici che socio-
assistenziali, alimentando congiuntamente flussi informativi e database regionali (registri malattie
rare, FSE, flussi della farmaceutica, SDO, etc.) secondo un sistema organizzato di interoperabilita
semantica e tecnologica. Informazioni standard e rilevanti desunte da tale sistema, andranno ad
alimentare flussi informativi e basi di dati nazionali tra cui il Registro Malattie Rare, con scopi
prevalentemente clinico epidemiologici, valutativi e di supporto alla programmazione;

16. Creare un sistema di monitoraggio, attraverso lo sviluppo di indicatori di performance e di esito che
descrivano la capacita complessiva della Rete di rispondere ai bisogni dei malati.

Le Azioni

Nel PDTA devono essere individuate le azioni, che come da indicazioni del PNMR, si riferiscono ai due

macro-ambiti del setting ospedaliero e territoriale e alle modalita di integrazione tra loro. A tal fine nel

PDTA devono essere esplicitate le azioni per:

1. Estendere, migliorare e completare la concreta realizzazione del modello di Centro di riferimento
come unita funzionale comprendente pit UU.00. necessarie per completare il percorso diagnostico
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e il trattamento del paziente in ogni fase della malattia;

2. Definire i compiti, le funzioni dei centri di coordinamento regionali, dei centri di riferimento per
malattie rare e degli ospedali dove essi sono incardinati, alcuni dei quali partecipano come Centri di
eccellenza (Health Care Providers) alle ERN;

3. Rendere disponibile per le competenze assistenziali richieste sia la componente pediatrica, sia la
componente dedicata all'assistenza degli adulti. per favorire la transizione dall'eta pediatrica all'eta
adulta nei centri che si occupano di gruppi di malattie omogenei

4. Incentivare la crescita di competenze per pazienti adulti attraverso lo sviluppo di progetti
organizzativi di transizione dall’'eta pediatrica all'eta adulta;

5. ldentificare attraverso specifiche modalita organizzative speciali luoghi fisici chiamati
“piattaforme” o “piastre” per le malattie rare, nelle quali si realizzano i controlli e le cure per i malati
out-patient con la co-presenza di specialisti e professionisti delle varie UU.OO. facenti parte dello
stesso centro funzionale per malattia rara all'interno degli ospedali che comprendono piu centri
dedicati all'assistenza di malati rari di diversi gruppi di patologie;

6. lIdentificare le unita specificamente dedicate alle terapie geniche, cellulari e tessutali, tenuto conto
delle indicazioni fornite dai soggetti professionalmente coinvolti e da eventuali standard e
indicazioni nazionali (AIFA);

7. Implementare strumenti di telemedicina per garantire le prestazioni specialistiche, individuate per
lo specifico percorso, e le modalita di accesso a distanza; consentire lo svolgimento di prestazioni
cumulative e complesse come la consulenza e la presa in carico a distanza di malati rari. E'
importante che le prestazioni siano erogate solo dai Centri di riferimento per malati rari e potranno
essere richieste dai professonisti/struttiure individuati nel PDTA;

8. lIdentificare, nell'ambito della nuova organizzazione dell'assistenza territoriale quali sono le Case
della Comunita hub del Distretto il cui PUA potra garantire la presa in carico del malato raro con una
formazione specifica per i professionisti ivi impegnati in modo da facilitare il rapporto tra Centri di
riferimento per i malati rari e attivita e servizi che se ne devono far carico a livello distrettuale.

9. Identificare le relazioni e il collegamento con le altre reti regionali che forniscono servizi ai pazienti,
descrivendo percorsi comuni e le modalita organizzative;

10. Identificare |'eco-sistema digitale a supporto del PDTA.

Gli Strumenti

Gli strumenti, come da indicazioni del PNMR, riguardano quelli inerenti la gestione dell'informazione e
gli aspetti organizzativi/regolatori che influenzano il raggiungimento degli obiettivi verso un percorso
assistenziale di qualita, la presa in carico globale del malato raro, I'equita delle cure e I'implementazione
di interventi assistenziali appropriati e tempestivi. A tal fine nel PDTA devono essere esplicitate gli
strumenti utilizzati:

1. Sistema informativo condiviso da tutti i nodi della Rete per raccoglie via via e utilizzare
I'informazione clinica per favorire le azioni di presa in carico del malato, facilitare I'attuazione
delle procedure amministrative e creare banche di dati utili a scopi di programmazione,
valutazione epidemiologica e ricerca.

2. lcasid'uso di telemedicina applicata al PDTA;
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3. Presenza delle Associazioni di malati rari attive nel PDTA in mod