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1° Meeting congiunto IPOHA Onlus e FOP Italia Onlus
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� D.lgs 502/1992 e succ. integrazioni e modificazioni

� Legge 449/1997

� D.lgs 29 aprile 1998 n° 124

� D.lgs 19 giugno 1999 n° 229

� PSN 1998/2000

�� DM 18 maggio 2001 nDM 18 maggio 2001 n °° 279279

� DPCM 29 novembre 2001 (LEA)

� Circolare Ministero della Salute n° 13 del 13 dicembre 2001

� Accordo Stato-Regioni 11 luglio 2002

� PSN 2003/2005

�� PSN 2006/2008PSN 2006/2008

� Accordo Stato-Regioni 10 Maggio 2007

� D.M. 15 APRILE 2008 “Individuazione dei Centri interregionali per le malattie rare a bassa 

prevalenza” (Gazzetta Ufficiale N. 227 del 27 Settembre 2008)
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Centro Nazionale Malattie Rare
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I primi 15 Centri di riferimento interregionali



Nota ARES 1571 del 1°Aprile 2005



Allegato “C” 
di cui alla Circolare A.Re.S.  
n° 1571 del 1 Aprile 2005 

 
(Intestazione del centro) 

 
 
 

individuato con D.G. della Regione Puglia n° 2238 d el 23 dicembre 2003 (BUR n° 5 del 14 gennaio 2004) 
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Programma Terapeutico indispensabile per il trattam ento e la prevenzione di ulteriori aggravamenti 
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                                                                        Timbro con n° regionale e firma del Medico 
 
 
                                                                                
�

�������������� � ������������������� ��� �

Rilasciata in triplice copia di cui una per il paziente, una per il medico curante (Medico di Medicina di Base o Pediatra di Libera Scelta) ed una per il proprio 
Sevizio Farmaceutico. 
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AReS 
Agenzia Regionale Sanitaria 

REGIONE PUGLIA 
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ASL o Az.Ospedaliera  
Cod. 

Presidio/Stabilimento  Cod. 

Unità Operativa  Cod. Istat 

Dirigente Responsabile  N° Medici N° Altre Unità Telefono 

Già Presidio della  Rete?   � Sì  � No Già CIR?  � Sì   � No Barrare la casella corrispondente alla risposta 

Tutte le informazioni che seguono devono essere riferite ESCLUSIVAMENTE per le Malattie Rare e non per le restanti 
attività della propria U.O.  

N° Casi Osservati(1) N° Casi Diagnosticati(2) 
Pr. Denominazione della Malattia 

(Se necessario utilizzare un secondo foglio da allegare) 

Codice ex 
DM 279/01 2002 2003 2004 2002 2003 2004 

Casi Attualmente 
in Carico(3) 

1          
2          
3          
4          
5          
6          
7          
8          
9          

10          
(1) casi giunti alla propria osservazione e/o seguiti ma per i quali la diagnosi definitiva è stata effettuata in precedenza da altro centro; 
(2) casi la cui la diagnosi definitiva è stata effettuata nella propria struttura anche avvalendosi di prestazioni diagnostiche di altre strutture; 
(3) Casi attualmente seguiti ed in carico alla propria struttura (o in modo prevalente se seguite anche da altre strutture) a prescindere dall’epoca di 

prima diagnosi o di prima osservazione. 

�  Per le malattie di cui ai progressivi …………………...…………… si chiede di poter essere individuato 
come Presidio della Rete Nazionale per le Malattie Rare (se non già inserito nella DGR 2238/03) 

Perché  (riportare le motivazioni professionali, scientifiche, educazionali e logistiche compresi i collegamenti nazionali ed internazionali e la propria produzione 
scientifica, con particolare riferimento al n° di pubblicazioni specifiche ed all’anzianità della propria casistica. Se necessario utilizzare un foglio bianco da allegare) 

�  Per le malattie di cui ai progressivi …………………………...…… si chiede di poter essere individuato 
come Centro Interregionale Riferimento (CIR) per le Malattie Rare (se non già inserito nella DGR 2238/03) 

Perché  (riportare le motivazioni professionali, scientifiche, educazionali e logistiche compresi i collegamenti nazionali ed internazionali e la propria produzione 
scientifica, con particolare riferimento al n° di pubblicazioni specifiche ed all’anzianità della propria casistica. Se necessario utilizzare un foglio bianco da allegare) 

Note ed Osservazioni (Se necessario utilizzare un foglio bianco da allegare) 

Il Dirigente/Direttore Responsabile della U.O. Il Direttore Generale 
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per un totale di 178 U.O. e 224 malattie rare.
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11%

69%

18%

2%

A.O. E.E. IRCCS AUSL
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“Protocolli di assistenza e procedure diagnostiche 

sulle malattie rare in Puglia”
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Patologie più frequenti in Puglia* casi di malattia N°pubblicazioni

Anemie Ereditarie 2087 4447

Difetti ereditari della coagulazione 1078 3991

Immunodeficienze primarie 1037 721

Malattie spinocerebellari 486 1244

Disturbi del metab. e del trasporto aminoacidi 464 1295

Distrofie retiniche ereditarie 362 1671

Piastrinopatie ereditarie 330 319

Connettivite mista 258 149

Connettiviti indifferenziate 239 0

Neurofibromatosi 214 1604
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Elenco dei Centri Pugliesi di Riferimento Interregionale

della Rete delle Malattie Rare
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Malformazioni osteomuscolari e tessuto connettivo 

Sistema nervoso e organi di senso 
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MALATTIE RARE PIU' FREQUENTI
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SCHEDE DI DIMISSIONE OSPEDALIERA

malattie delle ghiandole endocrine, dela nutrizione, del metabolismo e disturbi immunitari

malattie del sangue e degli organi ematopoietici

malattie dell'apparato digerente

tumori

malformazioni congenite

malattie del sistema nervoso e degli organi di senso

alcune condizioni morbose di origine perinatale

malattie del sistema osteomuscolare e del tessuto connettivo

malattie del sistema circolatorio

malattie dell'aparato genitourinario

sintomi segni e stati morbosi mal definiti

malattie infettive e parassitarie
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Una stima complessiva attendibile derivante 

dall’incrocio dei dati contenuti ndelle 4 banche dati
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Integrazione della rete regionale 2008Integrazione della rete regionale 2008

Progetto Ministeriale 2007
Protocolli di assistenza e procedure 

diagnostiche sulle malattie rare in Puglia
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Dotazione di protocolli/procedure/algoritmi 

funzionali alla gestione dei pazienti per:

• Approccio interdisciplinare al paziente

• Integrazione con il territorio ed il 

MMG/PLS ->  luogo più vicino 

all’abitazione del paziente o in ambito 

domiciliare

• Attività di follow up a distanza
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L’integrazione della rete dei CIR 

con 16 nuovi centri



Decreto del Ministero della Salute 15 aprile 2008

Individuazione dei Centri interregionali per le malattie rare a bassa prevalenza.

(Gazzetta Ufficiale N. 227 del 27 Settembre 2008)
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CNMR - Febbraio 2009:

su un totale di 26000 schede censite 

la Regione Puglia ne ha trasmesse 2229 

Il Registro Regionale



L.R. 23 del 19 settembre 2008 Piano Regionale di Salute 2008-2010
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• istituizione di un centro di coordinamento regionale in grado di assicurare il 

collegamento funzionale con ogni singolo Presidio della rete, di raccogliere le 

richieste dei medici e dei pazienti per smistarle verso i Presidi, di rendere disponibili 

efficaci reti operative di comunicazione , di supportare l�attivit+ di raccolta e 

smistamento di informazioni e l�inserimento in rete di notizie
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• avvio di processi di aggiornamento dei percorsi assistenziali preventivi, diagnostici 

e terapeutici condivisi da tutti gli attori del sistema

• Al Centro di coordinamento si affianca il Comitato delle Associazioni dei pazienti

con la finalit+ di supportare ed integrare l�attivit+ svolta dal Centro di Coordinamento 

per tutto quanto correlato al monitoraggio continuo dei bisogni effettivi rilevat i 

dai pazienti in relazione ai  percorsi assistenziali ed alle modalit+ di presa in carico, 

con funzione propositiva anche in merito alla eventuale necessit+ di modifica e/o 

integrazione degli stessi. 



Grazie per l’attenzione


