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Oggetto: Coordinamento Regionale per la Diagnosi, Cura e Ricerca per malattie rare e complesse
non diagnosticate

II 10 febbraio u.s., a seguito della richiesta del Comitato Malati Invisibili, sollecitata dal
Consigliere Matteo Rosso, ho convocato un incontro per valutare la proposta di costituzione di un
Centro per malati complessi non diagnosticati.
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Alla riunione erano presenti: il Comitato Malati Invisibili e accompagnatori, membri del Gruppo di
Consultazione e il Coordinamento Regionale per le Malattie Rare, Il Direttore Sanitario e il Prof.
Franco Dallegri in rappresentanza dell’IRCCS AOU San Martino-IST, il Consigliere Regionale
Matteo Rosso.

Molti dei partecipanti che accompagnavano il Comitato Malati Invisibili e alcuni membri dello
stesso, hanno esplicitato le loro difficolta riferite a lunghe attese per prestazioni diagnostiche e di
folow - up, incertezze su diagnosi e percorsi, migrazioni ad altre Regioni . Le testimonianze hanno
messo in luce che anche se non tutti partecipanti potevano definirsi affetti da malattie rare, le
pluripatologie riferite ¢ la complessita delle stesse, richiedevano di una presa in carico globale, a
partire dalla definizione della diagnosi, prescindendo dalla prevalenza della malattia. Hanno percio
proposto la creazione di un centro per pazienti in eta adulta al San Martino simile al Nih (National
Institutes of Health) del Maryland, per avere certezza diagnostica, coordinamento delle
prestazioni e delle consulenze multidisciplinari.

I membri del Gruppo di Consultazione Regionale per le Malattie Rare hanno invece riferito il
grande lavoro fatto, il lavoro da fare e i buoni risultati ottenuti nella presa in carico dei pazienti .
Hanno auspicato di proseguire con il lavoro in rete, che da oltre sette anni e fino ad oggi hanno
portato avanti, insieme alle Aziende Sanitarie , ai Professionisti e all’ARS.

I professionisti presenti all’incontro hanno tutti concordato sulla impraticabilita della proposta -
intesa come unico centro fisicamente disposto al San Martino - prospettando, quale possibile
alternativa, un’attivita tele consulenza in rete che permetta di raggiungere centri esperti e
accreditati a livello regionale, nazionale, europeo analogamente a quanto gia previsto per le
malattie rare con I’Accordo Stato Regioni del 22 gennaio 2015. Infine ¢ emersa la necessita di
distinguere, sia per questioni legate alle diverse normative vigenti, sia per la realizzazione dei
diversi percorsi I’appartenenza dei pazienti con patologie croniche rispetto a quelli con malattie rare

Per espletare tali attivita € necessario individuare un coordinamento regionale per pazienti adulti al
San Martino con malattie rare e/o complesse cosi come per le malattie rare pediatriche al Gaslini.

In Regione Liguria sono gia attivi due poli principali rispettivamente dedicati alle malattie rare in
eta pediatrica al Gaslini ed in eta adulta al San Martino. Nello specifico, per I’eta adulta, il Centro
di Coordinamento Aziendale per le Malattie Rare di San Martino affidato alla genetica possiede gia
una consolidata organizzazione in tema di malattie rare e/o complesse.

Per lesperienza acquisita nel tempo ¢ la trasversalita della disciplina, che coinvolge tutte le
specialita e rientra nei percorsi assistenziali della maggior parte delle patologie, suggerisco di
affidare all’UOC di Genetica Medica, 1’organizzazione delle nuove attivita nonché 1’ampliamento
delle attivita gia in essere a livello regionale .
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Per lo svolgimento delle attivita in argomento, ¢ opportuno che siano forniti al Centro spazi con
orari adeguati e le necessarie figure professionali, in particolare un case manager infermieristico, in
grado di gestire la complessita dei protocolli diagnostici gia esistenti e quelli che dovranno essere
implementati per accogliere le esigenze di altri gruppi di pazienti.

E’ importante anche definire attivita organizzative(ad es. tele consulenza, invio di campioni per test
genetici o altri esami per diagnostici ad altri Centri, ecc) per definire la diagnosi e consolidare le
attivita, con equipe multidisciplinari per 1’inquadramento del paziente, la comunicazione della
diagnosi, i controlli periodici.

I1 riconoscimento del Centro del San Martino potrebbe essere formalizzato dall’ARS, competente
per la materia e comunicato all’Istituto Superiore di Sanita , quale centro di riferimento esperto per
la Rete Europea per le Malattie Rare , cosi come previsto dal Piano Nazionale Malattie Rare

approvato nel novembre 2014 .

Cordiali saluti.
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