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DELIBERE EMANATE DALLE REGIONI
per I'individuazione dei centri regionali da inserire
nella rete per la prevenzione, la sorveglianza, la
diagnosi ¢ la terapia delle malattie rare ai sensi del
decreto 18 maggio 2001 n. 279,

©® O N®

Nazionale Malattie Rare

ABRUZZIO

BASILICATA

CALASRIA

CAMPANTA

EMILLA ROMAGNA

FRIULI VENEZIA GIULLA

LAaZTo

LIGURLA

LOMBARDLA

MARCHE

MOLISE

PIEMONTE

PUGLLA

SORDEGMA

SICILIA

TOSCANA

UMBRIA

WALLE D'ADSTA

VENETD

24/02/2007
1101272001
04/08/2003
21410420035
02/02/2004
19/12/2005
29/12/2006
27/09,/2002
05/12/2003
07/01,/2005
18/03/2005
2041042006
18/12/2006
22/11/2002
11/12/2001
16/02/2005
01/08/2008
25/09/2001
2140502002
13/09/2006
14/10/2002
02/03/2004
23/12/2003
05/04/20086

09/08/2002

12/11/2001
14/06/2004
11/10/2004
07/04/2004
1040272005
13/07/2006
03,/02/2002

DELIBERAZIONE DELLA GIUNTA REGIOMALE N.172 & pracadenti
DELIBERAZIONE DELLA GIUNTA REGIOMALE N. 2601
DELIBERAZIONE DELLA GIUNTA REGIOMALE N.610
DELIBERAZIONE DELLA GIUNTA REGIOMALE N.1362
DELIBERAZIONE GIUNTA REGIONALE M.160
DELIBERAZIONE GIUNTA REGIONALE N.2124
DELIBERAZIONE GIUNTA REGIONALE MN.196& (inbagr.)
DELIBERAZIONE DELLA GIUNTA REGIOMALE N.3277
DELIBERAZIONE DELLA GIUNTA REGIOMALE M. 1334
DELIBERAZIONE DELLA GIUNTA REGIOMALE N. 20
DELIBERAZIONE DELLA GIUNTA REGIOMALE M. 338 (intagr.)
DELIEERAZIONE DELLA GIUNTA REGIOMALE M. 81 (intagr.)
DELIBERAZIONE DELLA GIUNTA REGIOMALE M. 872 (intagr.)
DELIBERAZIONE GIUNTA REGIONALE M.1413
DELIBERAZIONE GIUNTA REGIONALE MN.7-7328
DELIBERAZIONE GIUNTA REGIONALE M.7-20784
DELIBERAZIONE GIUNTA REGIONALE M.3-3069
DELIBERAZIONE GIUNTA REGIONALE N_2236 MESSAN
DELIBERAZIONE GIUNTA REGIONALE N.339 MESSAN
DELIBERAZIONE GIUMNTA REGIONALE M.1031
DELIBERAZIONE GIUNTA REGIONALE N.1565
DELIBERAZIONE GIUNTA REGIONALE N.22-11870
DELIBERAZIONE DELLA GIUNTA REGIOMALE N.2238

DELIBERAZIONE DELLA GIUNTA REGIOMALE N.464

PROPOSTA DI DELIBERAZIONE ASSESSORATO DELLTGIENE E
SANITA E DELL'ASSISTEMZA SOCIALE

DECRETD ASSESSORATO DELLA SANTTA
DELIBERAZIONE DELLA GIUNTA REGIOMALE n. 570
DELIBERAZIONE DELLA GIUNTA REGIOMALE n. 1017
DELIBERAZIONE GIUNTA REGIONALE MN.395
DELIBERAZIONE GIUNTA REGIONALE M.205
PROT.N.35872/A55

DELIBERAZIONE GIUNTA REGIONALE MN.204
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| primi 15 Centri di riferimento interregionali

=2 Eolldiine Ulclale dzlla ReglonePuglla - n. 5 del 14-1-2004

Elenco dei Centri Pugliesi di Riferimento Interregionale
della Eete delle Malattie Rare allegats B)

{art.2 comma 1 Decreto AMiniiero dells Sanita 18 mapgio 21001, o 278

Partalogia'e o Presidio o Arienda
Dizpedaliera
Orpadala ™ Aulh"”
Acguaviva dalle Font (BA)

Malatta di Hansen Colomza FEantgriana

Iialaitie neSolomcks . " -

g I "
nall"adulic Raggrupp. UULOO. d Nafrolegia
Faggrupp. UULOO. Scienze
TMeurolclogiche

Malatte neurclogiche

Epdidermolisi Bollosa
Mevrofbromatosi 0. d2 Dernuarologia I
Hriesi
o e .0, é Ematelogia 1T
Mialatie delle ghizndele
sndocrne ned adulto
ol weleEhd |17 0. di Medicina Univ. "A. Baceslli”
Talsargactasia e
aminTramics Yitaria U0, d Medicima Univ. "A. Murri
.-:' witia Tedindche o della 170, Otatmeelomia 1 A D, Peliclmico di Ban
Cormea =
Lialatde imeyneloghe in
o pediatrica
Malatta nefrologicks in
wia pediatrica
E?;;’:'"‘“m“ HE U0, & Pediamia I
hialattia delle ghiamdale
endocrne ned bambing
*
Tanon
Apnsa irfantile L0, gt Pediatra T
Dafesti eroditary dalla
coamilasions
Iialatie Renmusichae U700, di Beumatelogia Unnversitana
hialatde dolle pheandole
andocring el 0. d2 Endocrinologia Oispedals Pediatrico
barhingi*} "Gionamued X3IT" di Bari-
Woalattia mstaboliche mel | . - . .. |A=ELBAY

0. hialattie Metabo e ogia
[— 10, Malattie hetabokiche o batclog
{*) nella presisione della dislocazone delle Clniche Pediatriche presso il “Giovemm: 30000 dova si
realizzera un'vmica entid crgamizzativa

0. d2 Endocrinologia

U0 Searplice &2 Emestas @ Coagularions

[l presemts allagato B) =i compone di r ] foglio

Anirpasia Tribanak di Bl B 47 dell 3-2-1574 - D iz Do B d - STEEL arl. - 5190 Febros




Nota ARES 1571 del 1°Aprile 2005

A.Re.S. Kegione Puglia

Istruzioni Operative
per I’applicazione della DGR 23 dicembre 2003 n°® 2238
in materia di Malattie Rare

[. Obiettivi
Le presenti Istruzioni Operative (IO) si pongono come obiettivo primario quello di facilitare 1l
percorso diagnostico-terapeutico dei pazienti affetti da malattie rare e dei loro familiari
potenzialmente affetti dalle stesse, di garantire un adeguato livello di qualita delle risorse
impegnate, di facilitare e rendere tempestivo |'accesso alle stesse in applicazione del DM 18
maggio 2001 n° 279 e della conseguente DGR Puglia 23 dicembre 2003 n® 2238 nella regione
Puglia. In particolare intendono:

e Individuare 1 soggetti coinvolti e le risorse messe a disposizione (il chi e cosa);

¢ Definire ruoli, compiti e responsabilita (chi fa che cosa);

¢ Definire un percorso “organizzato” e “interdisciplinare” (come);

¢ Fornire informazioni capillari sulle risorse disponibili a tutti gli attori dell’assistenza.

Ci si prefigge, inoltre, 1’obiettivo di porre al centro dell’assistenza il malato e la sua famiglia e non
la malattia. Di individuare per ciascun paziente un punto di riferimento unico per la diagnosi,
|’assistenza ed il monitoraggio quanto piu prossimo possibile alla sua dimora abituale evitandogli di
dover ricercare e rincorrere le risorse e le strutture che gli sono necessarie.



n°1571 del 1 Aprile 2005

=
Allegato “C” = y :
di cui alla Circolare A.Re.S. Regl One Pug].la

(Intestazione del centro)

individuato con D.G. della Regione Puglia n°2238 d el 23 dicembre 2003 (BUR n°5 del 14 gennaio 2004)

1S% # S&( %) U & %

#$+ 8

Programma Terapeutico indispensabile per il trattam ento e la prevenzione di ulteriori aggravamenti

[ $$ $$-5+-$55+--

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

T Agenzia Regionale Sanitaria
REGIONE PUGLIA

— L

) Cod.
ASL o Az.Ospedalierg
- . Cod.
Presidio/Stabilimento
R . Cod. Istat
Unita Operativa
N° Medici | N° Altre Unita| Telefono

Dirigente Responsabi‘e
Gia Presidiodella Rete? Si No | GiaCIR? Si No

| Barrare la casella corrispondente alla risposta

Tutte le informazioni che seguono devono essereeifte ESCLUSIVAMENTE per le Malattie Rare e non per le restanti
attivita della propria U.O.

pr.| Denominazione della Malattia| Codice ex| N° Casi Osservaf®) | N° Casi Diagnosticat® | Casi Attualmente
*| (se necessario utilizzare un secondo foglio dajatiy | DM 279/01| 2002 | 2003 | 2004 | 2002 | 2003 | 2004 in Carico®

=
OV |0(NoO|U|d_|WIN|F

(1) casigiunti alla propria osservazione e/o siegua per i quali la diagnosi definitiva & statée@itiata in precedenza da altro centro;
(2) casila cuila diagnosi definitiva & stata ttfata nella propria struttura anche avvalendoprestazioni diagnostiche di altre strutture;

(3) Casi attualmente seguiti ed in carico alla proptiattura (o in modo prevalente se seguite anchadtdastrutture) a prescindere dall'epoca di
prima diagnosi o di prima osservazione.

Per le malattie di cui ai progressivi ..........cc.coveveiiiiineiiennn. si chiede di poter essere individuato
come Presidio della Rete Nazionale per le Mal&tee(se non gia inserito nella DGR 2238/03)

Pel‘Ché(riponare le motivazioni professionali, sciertife, educazionali e logistiche compresi i collegatineazionali ed internazionali e la propria proiume
scientifica, con particolare riferimento al n° diblicazioni specifiche ed allanzianita della priapcasistica. Se necessario utilizzare un fogkmeo da allegare)

Per le malattie di cui ai progressivi ..........o.coeoeeieeiieiinvinn. si chiede di poter essere individua
come Centro Interregionale Riferimento (CIR) pekiaglattie Rardse non gia inserito nella DGR 2238/03)

PerChé(riponare le motivazioni professionali, scientife, educazionali e logistiche compresi i collegatineazionali ed internazionali e la propria proidume
scientifica, con particolare riferimento al n° diiblicazioni specifiche ed allanzianita della priapcasistica. Se necessario utilizzare un fogkmeo da allegare)

—

(]

Note ed OSSEI’VaZiO(ﬂe necessario utilizzare un foglio bianco da allel

Il Dirigente/Direttore Responsabile della U.O. ir&tore Generale
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per un totale di 178 U.O. e 224 malattie rare.
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“Protocolli di assistenza e procedure diagnostiche

sulle malattie rare in Puglia”
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Patologie piu frequenti in Puglia*

casi di malattia

N°pubblicazioni

yaN

,\Anemie Ereditari(D 2087 4447 e
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 Interregonale
della Rete delle Malattie Rare
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Malattie sangue / organi ematopoietici
Mal. Endocrine, metaboliche, immunitarie
Malformazioni congenite

Malformazioni osteomuscolari e tessuto connettivo
Sistema nervoso e organi di senso
Malattie infettive e parassitarie

Malattie del sistema circolatorio

Tumori

Condizioni morbose di origine perinatale
Malattie sistema genitourinario

Malattie della cute e del sottocutaneo
Disturbi psichici / ritardo mentale
Malattie apparato respiratorio

Malattie apparato digerente
Complicanze gravidanza e puerperio

Sintomi, segni e stati morbosi mal definiti




MALATTIE RARE PIU' FREQUENTI
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48066 @ malattie delle ghiandole endocrine, dela nutrizione, del metabolismo e disturbi immunitari

50000
B malattie del sangue e degli organi ematopoietici
45000 — O malattie dell'apparato digerente
O tumori
40000 o )
B malformazioni congenite
35000 — @ malattie del sistema nervoso e degli organi di senso
H alcune condizioni morbose di origine perinatale
30000 ) ) )
O malattie del sistema osteomuscolare e del tessuto connettivo
25000 H malattie del sistema circolatorio
B malattie dell'aparato genitourinario
20000 . . ) . . o
O sintomi segni e stati morbosi mal definiti
15000 O malattie infettive e parassitarie
7473
10000
1322 1129
5000 606 313 146
o—

SCHEDE DI DIMISSIONE OSPEDALIERA

$ ) 742<2




Una stima complessiva attendibile derivante

dall'incrocio dei dati contenuti ndelle 4 banche dati
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Progetto Ministeriale 2007
Protocolli di assistenza e procedure
diagnostiche sulle malattie rare in Puglia

Integrazione della rete regionale 2008
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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 piu vicino
all'abitazione del paziente o in ambito
domiciliare

* Attivita 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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Il Registro Regionale

CNMR - Febbraio 2009:

su un totale di 26000 schede censite

la Regione Puglia ne ha trasmesse 2229



L.R. 23 del 19 settembre 2008 Piano Regionale di Salute 2008-2010



$ $ )

istituizione di un centro di coordinamento regionale in grado di assicurare |l
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 | attivit+ di raccolta e

smistamento di informazioni e | inserimento in rete di notizie



e

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 | 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



