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I membri del primo Summit nazionale riunitosi a Roma propongono agli Stati dell’Unione
Europea (UE) di convergere verso una visione del settore delle malattie rare unitaria e stra-
tegica e di promuovere 'organizzazione degli Stati generali europei al fine di porre le basi
per I’elaborazione di un piano europeo di azioni per le malattie rare.

L’obiettivo finale da perseguire nel piano sara quello di garantire alle persone con malattia
rara in Europa un accesso uniforme alle prestazioni sanitarie, indipendentemente dallo
Stato di residenza.

In questa direzione, il Summit italiano chiede a tutti gli Stati membri dell’Unione Europea
di valutare le seguenti proposte, emerse nel corso dei lavori svolti nel’ambito degli otto
tavoli tecnici.

Tavolo 1 Coordinamento e governance
Tavolo 2 Diagnosi

Tavolo 3 Ricerca, terapie e investimenti
Tavolo 4 Trattamenti per le malattie rare
Tavolo 5 Privacy e condivisione dei dati
Tavolo 6 Formazione e informazione
Tavolo 7 Presa in carico

Tavolo 8 Transizione dall’eta pediatrica ad adulta e da adulta a geriatrica

1°Summit nazionale sulle politiche per le malattie rare




Tavolo 1
Coordinamento e governance

Istituire organismi di indirizzo e di coordinamento delle attivita relative
al settore delle malattie rare in ogni Paese membro dell’UE, che per-
seguano i medesimi obiettivi di salute pubblica e che siano dotati di
strutture tali da potersi interfacciare agevolmente tra di loro cosi da
rendere piu efficaci ed efficienti tutte le azioni realizzate a beneficio
delle persone con malattia rara in Europa.

Contribuire allo sviluppo delle European Reference Networks (ERN)
quali infrastrutture strategiche per la ricerca e I'assistenza in favore
delle persone con malattia rara rafforzando le misure volte a garantirne
la sostenibilita.
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Tavolo 2
Diagnosi

Considerare lo screening neonatale esteso e la diagnosi precoce come
azioni di salute pubbilica prioritarie ed efficaci in Europa, per la tutela di
tutti i cittadini dell’Unione e delle generazioni future.

Promuovere la cultura del sospetto diagnostico, sul modello del pro-
getto italiano “Argo” che, identificando 22 indicatori clinici e operativi
quali campanelli di allarme o red flags, permette ai medici di medicina
generale, ai pediatri di libera scelta e ai medici di emergenza di indivi-
duare tempestivamente i segnali di una possibile malattia rara.

Promuovere in tutti gli Stati membri la realizzazione di un programma
europeo per le “malattie rare senza diagnosi”, sulla base delle espe-
rienze e competenze italiane e internazionali e sulla base di quanto evi-
denziato nel Piano nazionale delle malattie rare italiano, che garantisca
la condivisione di informazioni e di dati tra i centri clinici dedicati alla
diagnosi precisa e alla presa in carico delle persone senza diagnosi.
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Tavolo 3
Ricerca, terapie e investimenti

Istituire un sistema europeo coordinato per la mappatura e il moni-
toraggio dei progetti di ricerca sulle malattie rare e ultra-rare, basato
su infrastrutture condivise € modulabile in relazione alle esigenze dei
singoli Stati membri.

Concertare un rafforzamento dell’efficacia delle infrastrutture e delle
iniziative europee, favorendo una maggiore integrazione delle attivi-
ta di monitoraggio della ricerca e delle sperimentazioni cliniche sul-
le malattie rare, nonché il coordinamento della ricerca traslazionale e
preclinica, delle biobanche e della raccolta interoperabile di dati cli-
nici, genomici, epidemiologici e real-world e delle attivita di proof of
concept. Tali azioni dovranno svilupparsi secondo una logica hub &
spoke, garantendo la partecipazione attiva dei pazienti e valorizzando,
al contempo, il modello italiano di collaborazione tra gli Istituti di Ri-
covero e Cura a Carattere Scientifico (IRCSS), le reti ERN, il Registro
nazionale delle malattie rare e i Registri Regionali.

Favorire una stabile collaborazione pubblico-privato attraverso fondi
strutturali dedicati alla ricerca traslazionale e preclinica, superando la
frammentazione progettuale e rafforzando la capacita di trasferimento
dei risultati della ricerca nella pratica clinica.
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Tavolo 4
Trattamenti per le malattie rare

Prevedere nella normativa europea una definizione chiara di malattie
ultra-rare che consenta di creare percorsi regolatori e incentivi spe-
cifici. Tale definizione normativa € essenziale per definire modelli di
ricerca, sviluppo, commercializzazione e accesso dedicati, trattamenti
per le malattie rare.

Istituire un meccanismo di appalto congiunto (joint procurement) a li-
vello europeo per migliorare I’approvvigionamento e I’accesso a tera-
pie complesse ad alto costo per le malattie ultra-rare che implementi
e ottimizzi la recente proposta di regolamento sul rafforzamento della
disponibilita e della sicurezza dei medicinali critici e dei prodotti me-
dici di interesse comune (Critical Medicines Act). Il meccanismo di
appalto proposto potrebbe contribuire a ridurre gli oneri sia per gl
sviluppatori sia per i Paesi membri dell’Unione, rendendo sostenibile
’accesso al mercato europeo, semplificando I'accesso dei pazienti
ai centri autorizzati nei diversi paesi e ottimizzando cosi la gestione
post-marketing di queste complesse terapie.

Definire criteri chiari per riconoscere i medicinali critici per malattie rare
e dare priorita al contrasto delle carenze e alla vulnerabilita della loro
catena produttiva, rafforzandone la produzione in Europa per prevenire
carenze o indisponibilita in setting assistenziali che normalmente non
sono considerati nella programmazione tradizionale.
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Tavolo 5
Privacy e condivisione dei dati

e Facilitare la condivisione dei dati genomici e sanitari tra le reti di ri-
ferimento per le malattie rare di tutti i Paesi membri dell’lUE al fine di
implementare e supportare la ricerca, gli studi clinici e I'innovazione
sulle malattie rare e ultra-rare, attraverso la realizzazione e il consoli-
damento del sistema d’interconnessione e d’interoperabilita dei siste-
mi informativi nazionali con standard e criteri uniformi a livello europeo
promuovendo cosi I'applicazione dei principi FAIR (Findable, Accessi-
ble, Interoperable, Reusable).
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Tavolo 6
Formazione e informazione

e Promuovere in Europa la cultura del “rare disease mindset” tra profes-
sionisti sanitari e sociosanitari, studenti e operatori dei sistemi sanitari
per ridurre i tempi di diagnosi, per migliorare la qualita di vita delle
persone con malattia rara e per valorizzare una gestione trasversale e
multidisciplinare delle malattie rare.

Rafforzare il coordinamento tra Paesi membri dell’Unione europea in
materia di formazione e informazione rendendolo stabile e strutturato tra
le singole reti nazionali dedicate alle malattie rare, al fine di condividerne
la programmazione e la pianificazione, anche in collaborazione con le
reti ERN e garantendone la diffusione capillare.

* Armonizzare gli standard formativi in materia di malattie rare e ultra-ra-
re tra gli Stati membri e ampliare I’accesso alle opportunita di appren-
dimento per i professionisti, le persone con malattia rara, i familiari e
i caregiver.
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Tavolo 7
Presa in carico

Promuovere la condivisione, I’archiviazione e la sicurezza dei dati cli-
nici delle persone con malattia rara all’interno delle reti ERN e tra di
esse, garantendo il rispetto della privacy. Allo scopo, valutino i Paesi
membri dell’Unione europea di sviluppare ulteriormente il sistema Cli-
nical Patient Management System 2.0 (CPMS 2.0) utile alla diagnosi
e al trattamento di patologie rare 0 complesse a bassa prevalenza. Il
CPMS 2.0, infatti, incrementa e migliora le possibilita di collaborazione
tra professionisti sanitari europei e la condivisione dei dati in sicurez-
za, facilita consulti tra specialisti e aiuta a ottenere diagnosi piu rapide
e accurate aumentando anche la percentuale di diagnosi effettuate ri-
spetto alle persone con malattia rara non ancora diagnosticata. In tale
direzione, eventualmente, occorrerebbe supportare iniziative europee
di sensibilizzazione all’utilizzo del CPMS 2.0 per tutti i professionisti
sanitari del settore delle malattie rare al fine di incrementarne costan-
temente I'impiego.
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Tavolo 8

Transizione

dall’eta pediatrica ad adulta
e da adulta a geriatrica

e Sviluppare percorsi strutturati di transizione delle persone con malattia
rara sia dall’eta pediatrica all’eta adulta che verso I’eta geriatrica, tenen-
do conto delle particolari implicazioni che il fenomeno dell’invecchia-
mento pud assumere nelle persone con malattia rara.

Valutare modelli innovativi di transizione assistenziale gia svilup-
pati con successo e potenzialmente scalabili nel contesto euro-
peo come ad esempio, in ltalia, il modello assistenziale innovati-
vo avviato dalla Fondazione Policlinico universitario “A. Gemelli”,
IRCCS di Roma che, avvalendosi della telemedicina, pone al cen-
tro l'alleanza strategica pediatra-geriatra, necessaria a garanti-
re la continuita assistenziale nella fase della transizione dei gio-
vani con malattie rare, con disabilita intellettive e complessita.
Tale modello assistenziale si rivolge a:

a. persone con malattia rara senza coinvolgimento intellettivo: volto
a favorire la consapevolezza della loro condizione e la conquista

di un’adeguata autonomia (Adulto Competente) tramite I’utilizzo
di questionari di valutazione per comprendere il livello di consa-
pevolezza raggiunto dal paziente nella fase della transizione. I
processo di costruzione dell’indipendenza dovrebbe essere uno
degli obiettivi del pediatra/specialista e dovrebbe essere avviato
all'inizio dell’adolescenza.
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b. persone con malattia rara con coinvolgimento intellettivo e cre-

scita fisica: volto a coinvolgere i geriatri a prendersi cura di pa-

zienti cronici, disabili, in terapia polifarmacologica e in condizione
di fragilita (Adulto Disabile) e a dare supporto ai genitori anziani
(co-care del paziente e dei caregiver).

c. persone con malattia rara con coinvolgimento intellettivo e
blocco della crescita palesatosi durante la maturazione puberale:
persone che rimangono, di fatto, sul piano fisico e assistenziale
assimilabili a bambini (Bambino Maggiorenne) per i quali &€ neces-
sario continuare I'assistenza in un setting pediatrico, ma con la
supervisione e la consulenza della medicina dell’adulto.
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