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MALATTIE RARE: sono
 

condizioni 
 morbose poco frequenti per

 
definizione, ma anche 

 poco conosciute, poco studiate e spesso mancanti 
 di una terapia adeguata
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MALATTIE RARE: 
colpiscono circa l'8% della popolazione europea. 

 Molte di queste sono gravi e incurabili. E spesso 
 sono dimenticate dalle autorità

 
sanitarie pubbliche 

 e dall'industria farmaceutica.
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MALATTIE RARE 
si dice che siano circa 6.000
NESSUN MEDICO  PUO’

 
CONOSCERE 6.000 

 MALATTIE DIVERSE
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Inevitabile il ritardo 
 della diagnosi 

Promuovere formazione e informazione
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•Il 25% dei paz. attende 5/30 anni per la 
 diagnosi

•Il 40% ha una diagnosi iniziale sbagliata
•Il 25% è

 
costretto ad emigrare in altre regioni

•Nel 33% la diagnosi è
 

stata comunicata in 
 maniera insoddisfacente

•Nel 25% dei casi non è
 

stato comunicato che la 
 diagnosi era genetica

Eurordis “La voce dei pazienti”
 

2009



Dal laboratorio alla clinica:  Dal laboratorio alla clinica:  
Le indagini  genetiche nella pratica clinicaLe indagini  genetiche nella pratica clinica



Indagini  geneticheIndagini  genetiche
pregi: pregi: consentono, li dove possibile, la dignosi di mal.  congeniteconsentono, li dove possibile, la dignosi di mal.  congenite

talora consentono la previsione di gravittalora consentono la previsione di gravitàà
consentono screening neonatali per malattie metconsentono screening neonatali per malattie metabolicheaboliche
possono evitare indagini inutili e pipossono evitare indagini inutili e piùù

 
invasive invasive 

(es  colons(es  colonscopia nelle poliposi  familiari)copia nelle poliposi  familiari)
limiti: non limiti: non èè

 
possibile eseguire un test per tuttepossibile eseguire un test per tutte

le malattie  genetichele malattie  genetiche



malattie raremalattie rare

dalla parte del malatodalla parte del malato

dalla parte della famigliadalla parte della famiglia

dalla parte del medico e delldalla parte del medico e dell’’operatore sanitariooperatore sanitario



dalla parte del malatodalla parte del malato

equivoco traequivoco tra

guaribile guaribile 
ee

curabilecurabile



Leopoldo Zelante,
“

 
1°

 
Congresso regionale malatie rare”

 
Bari 2010



Ingresso alla vita quotidianaIngresso alla vita quotidiana

guaribile guaribile 
oo

curabilecurabile

Leopoldo Zelante,“

 
1°

 
Congresso regionale malatie rare”

 
Bari 2010



Ingresso alla vita quotidianaIngresso alla vita quotidiana
guaribile guaribile 

oo
curabilecurabile

Leopoldo Zelante,“

 
1°

 
Congresso regionale malatie rare”

 
Bari 2010



malattie raremalattie rare

dalla parte del malatodalla parte del malato

dalla parte della famigliadalla parte della famiglia

dalla parte del medico e delldalla parte del medico e dell’’operatore sanitariooperatore sanitario



dalla parte della famigliadalla parte della famiglia
Capire la causa della malattiaCapire la causa della malattia

Il mistero è
 

tanto più
 

fitto 
quanto più

 
rara è la malattia

e quanto più
 

impacciato è il 
medico che affronta il problema

“Tara Ereditaria”
Senso di angoscia
Senso di colpa

Capire dove andare e con lCapire dove andare e con l’’aiuto di chiaiuto di chi
Vivere Vivere 



malattie raremalattie rare

dalla parte del malatodalla parte del malato

dalla parte della famigliadalla parte della famiglia

dalla parte del medico e delldalla parte del medico e dell’’operatore sanitariooperatore sanitario



dalla parte del medico e delldalla parte del medico e dell’’operatore sanitariooperatore sanitario

Diagnosi esatta

Comunicazione adeguata

Presa in carico



A tutti, malato, famiglia, parenti e amici, A tutti, malato, famiglia, parenti e amici, 
operatore sanitari, appartengono emozioni fortioperatore sanitari, appartengono emozioni forti

Senso di inadeguatezza

Sofferenza 

Meccanismi di difesa



aggredire il genitore
porsi come il giudice
fuga/espulsione
non vedere
non dire
fingere,  mentire
essere adesivi
manipolare ed essere manipolato
temere, essere spaventato,

 insicuro,  incerto
essere salvifico
essere algido

comportamenti
proiezione

identificazione

negazione

rimozione

frustrazione

voler fare giustizia

aggressività

distacco

meccanismi
rabbia

dolore

pietà

incredulità

orrore

impotenza

potenza

ansia

paura

emozioni
 sentimenti
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Soluzione:
Favorire la presa in carico 

 creando competenza ed 
 organizzazione,

informando i cittadini.

Coordinamento Regionale Malattie Rare



La Presa in Carico
Paola Facchin

 
,“

 
1°

 
Congresso regionale malatie rare”

 
Bari 2010

Il massimo sviluppo possibile/
 

la dignità/l’inclusione sociale/
 

la non‐discriminazione/
 

La qualità
 

della sopravvivenza 

deve supportare



Gli interventi comprendono
 il trattamento medico

Anche le dimensioni 
 sociale, educazionale, 
 emozionale, culturale…

INTERDISCIPLINARE

M
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Paola Facchin

 
,“

 
1°

 
Congresso regionale malatie rare”

 
Bari 2010



È un organismo tecnico composto da un 
 rappresentante delle associazioni degli 

 ammalati e da nove tecnici. 

Il 1 marzo 2010 si è insediato il
Coordinamento Regionale Malattie Rare  (CRMR) Puglia: 

29 gennaio 2011



Obiettivi Facilitare l’assistenza dei bambini e 
 delle persone affette da malattie rare in Puglia attraverso la 

 presa in carico delle stesse. Ridurne il rischio.
Favorire la presa in carico dei cittadini affetti in vari ambiti: 

 sanitario, sociale, dell’istruzione, del lavoro.

Coordinamento Regionale Malattie Rare  (CRMR) Puglia 

29 gennaio 2011



Coordinamento Regionale Malattie Rare  (CRMR) Puglia 

29 gennaio 2011

Linee d’azione /livelli d’intervento:

Rilevazione dei bisogni 
Epidemiologia / rete informativa
Rilevazione delle attività

 
di cura 

Definizione dei percorsi di diagnosi e cura
Presa in carico
Formazione/informazione
Promozione della ricerca (di base e clinica)



Resoconto a meno di un anno 
 dall’insediamento

Coordinamento Regionale Malattie Rare  (CRMR) Puglia 
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Coordinamento Regionale Malattie Rare  (CRMR) Puglia 
Azioni e livelli d’intervento:

Rilevazione dei bisogni         abbiamo ascoltato le associazioni 
Epidemiologia / rete informativa     è nato il Registro Regionale M.R.
Rilevazione delle attività

 
di cura      stiamo aggiornando la rilevazione

Definizione dei percorsi di diagnosi e cura    abbiamo i percorsi delle M.R. 
 curate nei centri pugliesi, abbiamo aperto altri sei tavoli di lavoro

Presa in carico
Formazione/informazione
Promozione della ricerca (di base e clinica)   il 28 febbraio prossimo sarà

 sottoscritto il “patto d’intesa “tra Associazioni, Assessorato,Atenei 
 pugliesi,pediatri e medici di famiglia



Registro Regionale Malattie Rare  Puglia 

Finalmente sapremo
•di quali M.R. sono affetti i pugliesi

•dove sono (in un distretto piuttosto che in un altro)

PROGRAMMAZIONE 
in un sistema sanitario nazionale 

orientato e costruito per le malattie frequenti



Registro Regionale Malattie Rare  Puglia 

Bambino /
Persona con M.R.

Centro di assistenza sovraziendale

Centri di riferimentoOspedali/territorio

Interdisciplinarietà
 

/ Formazione



Organizzazione     catena di montaggio 

Visione d’organo



organizzazione

form
azione

informazione

Percorso del bambino e della persona con 

M.R.

comunicazione

comunicazione

Centro di 
 Riferimento

Territorio

Inter
disciplinarietà



Coordinamento Regionale Malattie Rare  (CRMR) 
 Puglia 

Rendere le malattie 
 rare attrattive sul 

 piano culturale e 
 sociale, una vera 
 opportunità

http://images.google.it/imgres?imgurl=http://www.magicogargano.it/gargano_hotel_villaggio_gargano/img/hotel_gargano_vacanze_mare_puglia.jpg&imgrefurl=http://www.magicogargano.it/gargano_hotel_villaggio_gargano/gargano_vacanze_mare_puglia.php&usg=__80p0yzgwewTcaywVxjxZ01U1j68=&h=210&w=320&sz=57&hl=it&start=4&itbs=1&tbnid=KFa3agCiNG-q8M:&tbnh=77&tbnw=118&prev=/images?q=puglia+mare&hl=it&sa=G&gbv=2&tbs=isch:1
http://www.statoquotidiano.it/wp-content/uploads/2009/10/CorridoioPediatria1.jpg
http://images.google.it/imgres?imgurl=http://www.medicinalive.com/wp-content/uploads/2009/03/policlinico_bari.jpg&imgrefurl=http://www.linkredulo.it/&usg=__kuRmph0FA8oexqPvS5Wqc6rg2NA=&h=308&w=450&sz=37&hl=it&start=15&itbs=1&tbnid=dytTxkJzgvrlZM:&tbnh=87&tbnw=127&prev=/images?q=puglia+Policlinico&hl=it&sa=G&gbv=2&tbs=isch:1
http://www.geosearch.it/content_general/cards_img/ristotel/7107-00.jpg
http://www.trullo-bello.com/it/immagini/castel_delmonte.jpg


Coordinamento Regionale Malattie Rare  (CRMR) 
 Puglia 

Concedeteci la 
 condivisione di 
 questo viaggio 
 ………..



……perché
 

vorremmo concedere ai 
 bambini e alle persone rare di 

 riappropriarsi

del loro diritto alla vita!
grazie
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