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Malattie “rare”

Politica nazionale sulle Malattie Rare |

“Regolamento di istituzione della rete
nazionale delle malattie rare e di esenzione
dalla partecipazione al costo delle relative
conosciute e prestazioni sanitarie”

diagnosticate

oscilla tra

6000 e 8000

Le malattie rare

occupano il 10% di
tutte le patologie

“ Rete regionale dei presidi per la
prevenzione, la sorveglianza, la diagnosi
e la terapia delle malattie rare”

D.G.R.. n. 2485 (15 Dicembre 2009)

Coordinamento regienale delle malattie rare
(CRMR)




Coorndinamento regienale
delle malattie rare crvr)

CENTRO UNIVERSITARIO INTERDIPARTIMENTALE PER LO STUDIO E LA RICERCA DELLA

” Teleanglectasia Emorragica Ereditaria

U.O. di Geriatria — Azienda Ospedaliero — Universitaria “Policlinico” di Bari

U.O. Geriatria e Gerontologia
Centro di Coordinamento
Sovraziendale
per le Malattie Rare

Ricerca e
Contact center

Attivita diurna

Registrazione contatti

Malattie rare con

*Angioedema acquisito
~abetalipoproteinemia
~aceruloplasminemia

«Corea di Huntington

«Malattia di Gaucher

*Malattia da accumulo di glicogeno di tipo Il ad
esordio tardivo

*Neurofibromatosi di tipo Il

«Deficit familiare di glucocorticoidi

«Porfiria acuta intermittente

«Deficit di aminociclasi-1

«Sindrome di Adams-Olivier
*Neurodegenerazione striatale autosomico
dominante

+Agammaglobulinemia

*Deficit di alfa-1 antitripsina
+Alfa-talassemia

«Malattia di Charcot-Marie-Tooth autosomico
dominante

*Emocromatosi

«Distrofia miotonica

+Sindrome di Down

*Atassia spinocerebellare autosomico
dominante

+Sindrome CACH ad esordio tardivo

aspettativa di vita superiore ai 65 anni

«Sindrome di Barth

Sindrome CADASIL

+Sindrome CDG

«Atrofia muscolo scheletrica ad esordio tardivo
«Tumori ereditari

«Stomatocitosi ereditaria con emazie disidratate
*Atassia spino-cerebellare

«Sindrome di DiGeorge

«Dislipidemie familiari

«Deficit di LCAT

«Deficit congenito di proteina C

«Deficit congenito di proteina S

«Deficit congenito dell'inibitore dell'attivatore
plasminogeno di tipo 1

«Deficit congenito di fibrinogeno

«Defici congenito del fattore XI

*Emofilia

«Deficit di aromatasi

«Deficit di glucosio-6-fosfato deidrogenasi
«Deficit di succinil-CoA acetoacetato-transferasi
«Eterotassia

«Iperlipoproteinemia tipo 3

«Ellissocitosi ereditaria

*Emofilia B

*Hawkinsinuria

Malattia di Rendu-Osler-Weber
sLipoido-proteinosi

*Feocromocitoma e paragangliomi secernenti
+Sindrome di Laron

+Sindrome da insulino resistenza
«Ipercalcemia ipocalciurica familiare
«Deficit di deidratasi

«Iperlisinemia

«Arterite temporale di Horton
+Ipoaldosteronismo familiare

+Sindrome di Pierre Robin

«Sferocitosi ereditaria

*Talassemia alfa legata all’X con ritardo
mentale

«Sindrome di Waardenburg-Shah
*Xantinuria

«Sindrome CowdenDisplasia aritmogena del
ventricolo destro

*Eccesso apparente di mineralcorticoidi
+Beta-talassemia

«Brachiolmia

Sarcoidosi

15 ico MMM @

Centro di Assistenza e
Ricerca Sovraziendale

Assistenza

D

lagnosi

prenatale

Presa in carico della

gestante

Racconrdo tra
ginecologi e laboratorio
di genetica

Ospedaliera




Compiti del Centro di Assistenza Sovraz

Pra Ammalato
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Con malatiga rara
Trattare direttamente

Accoglienza solo alcune malattie
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Casi con diagnosi
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altre strutture di
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-Test e consulenza genetica
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Cenm di Assistenza Sovrazienc

_
Personale ~
~ dedicato | " ‘

._ '
\ primo livello

Struttura di
accoglienza

Ambulatori

_.
Infermieri

Posti letto per degenze

Laboratorio di biologia molecolare
“centralizzato per le malattie rare”




U.O. Geriatria e Gerontologia
Centro di Coordinamento Sovraziendale
per le Malattie Rare

Centri di
Riferime

con l'Istituto Superiore di
Sanita

F
... 1.500.000 euro al

Centro Sovraziendale
per le Malattie Rare

|_Infermieri |

- REGISTRO PER LA
TELEANGIECTASIA
EMORRAGICA
EREDITARIA

i/ Degenze

Personale

Dott.ssa

P. Suppressa

Dott.ssa
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amento sovraziendale delle malat

Pro- Pro-
Successo Insuccesso

Investimento Regionale
(fondi e unita di personale)

Incongruenze tra obiettivi
e risorse

‘[Es.posti letto di degenza) |

")

Burocrazia e falso
concetto di produttivita
sulle malattie

rare come fattore di
incremento del potere di
attrazione di una struttura di

N eccellenza

Malattie rare = malattie
orfane

Sinergie delle energie
disponibili
CIR (DAI)

Al centro del sistema
I'interesse del

“PersonaleSanitario”

Al centro del sistema
'interessa dell’Ammalato o
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La nostra esperienza...

Teleanmiectasia Emorragica Eredit
( o di Rendu-Osler-Weber)

Malattia ereditaria
causata da un’alterazione

del letto capillare vascolare | ~JS&5= Attualmente
; - seguiamo
576

Diagnosi clinica f . 3 2sm0s — pazienti

EREDITARIETA’ . H‘ “'Il autosomico-
dominante
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| TELEANGIECTASIE MUCO-CUTANEE %

Web-site: www.hht-italia.com




Concetto di Attrattivita :
dellfattivita del Policlinico vs pazienti extraregjGie
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U.O. eriatria enda Ospedaliera
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