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Inevitabile il ritardo




Rare Disease Day

I1 25% del paz. attende 5/30 anni per la
diaghosi

eIl 40% ha una diaghosi iniziale sbagliata

eI1 25% e costretto ad emigrare in altre regioni
‘Nel 33% la diaghosi e stata comunicata in
maniera insoddisfacente

Nel 25% dei casi non e stato comunicato che 1la
diagnosi era genetica

Eurordis "La voce dei pazienti” 2009




Dal laboratorio alla clinica:
Le indagini genetiche nella pratica clinica




Indagini genetiche

pregi: consentono, li dove possibile, la dignosi di mal. congenite
talora consentono la previsione di gravita
consentono screening neonatali per malattie metaboliche
ossono evitare indagini inutili e piu invasive
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dalla parte del malato




dalla parte del malato







Ingresso alla vita quotidiana

varibile
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dalla parte del malato




dalla parte della famiglia
Capire la causa della malattia

Il mistero e tanto piu fitto

. \ . “Tara Ereditaria”
quanto piu rara e la malattia

Senso di angoscia




malattie rare

dalla parte del malato




dalla parte del medico e dell’'operatore sanitario




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




emozioni

sentimenti

rabbia

dolore
Pieté
incredulita
orrore

imPotenza

meccanismi

Proiezione
identificazione
negazione
rimozione

frustrazione

voler fare giustizia

comportamcnti

aggreclire 1 genitore
Porsi come il giu&ice
Fuga/es!:)ulsione
non vedere

non dire

Fingere, mentire

essere adesivi

ongresso regionale malatie rare” Bari 2010
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Soluzione:
Favorire la presa in carico




deve supportare

Il massimo sviluppo possibile/
la dignita/l'inclusione sociale/

la non-discriminazione/

La qualita della sopravvivenza




INTERDISCIPLINARE

Anche le dimensioni
soclale, educazionale,
emozionale, culturale...

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

E un organismo tecnico composto da un
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Ob 1 ett 1vi1 Facilitare I'assistenza dei bambini e

delle persone affette da malattie rare in Puglia attraverso la
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Linee d’azione /livelli d’intervento:

Rilevazione dei bisogni
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Azioni e livelli d’intervento: S—

Rilevazione dei bisogni abbiamo ascoltato le associazioni
Epidemiologia / rete informativa e nato il Registro Regionale M.R.
Rilevazione delle attivita di cura stiamo aggiornando la rilevazione
Definizione dei percorsi di diagnosi e cura abbiamo i percorsi delle M.R.




Registro Regionale Malattie Rare Puglia
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Finalmente sapremo
«di quali M.R. sono affetti i pugliesi
edove sono (in un distretto piuttosto che in un altro)
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Centro di assistenza sovraziendale

Bambino /
Persona con M.R.
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Rendere le malattie
rare attrattive sul
piano culturale e
sociale, una vera
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Concedetecila
condivisione di
questo viaggio




...... perché vorremmo concedere ai
bambini e alle persone rare di
riappropriarsi
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