
DELIBERAZIONE DELLA GIUNTA REGIONALE
27 settembre 2002, n. 3277.

D.M. 279/2001. Individuazione dei Presidi regio-
nali per la prevenzione, la sorveglianza, la diagnosi
e la terapia delle malattie rare.

LA GIUNTA REGIONALE

PREMESSO che vengono definite «malattie rare»
quelle patologie gravi, invalidanti e prive di terapie
specifiche, che presentano una bassa prevalenza in Eu-
ropa, meno di 5 casi su 10.000 pazienti (Ministero della
salute - 2002);

PRESO ATTO che da tempo le malattie rare sono
state identificate dall’Unione europea come una delle
aree prioritarie di azione di sanità pubblica e che a tale
proposito con decisione n. 1295/1999/CE del Parla-
mento europeo e del Consiglio del 29 aprile 1999 (Gaz-
zetta Ufficiale delle Comunità europea serie L n. 155
del 22 giugno 1999) è stato adottato un programma di
azione comunitaria sulle malattie rare (1999-2003);

CONSIDERATO che il Piano sanitario nazionale
2002-2004 individua tra gli obiettivi generali per la
promozione della salute, la necessità di costituire la
rete nazionale per la prevenzione, la sorveglianza, la
diagnosi e la terapia delle malattie rare;

RICHIAMATO l’articolo 8-sexies, comma 2, lette-
ra d) del decreto legislativo 19 giugno 1999, n. 229 re-
lativo alla definizione, da parte delle Regioni, delle
funzioni assistenziali nell’ambito delle malattie rare;

RICHIAMATO il D.P.C.M. del 29 novembre 2001,
concernente la «Definizione dei livelli essenziali di as-
sistenza» che riporta all’allegato 1 un paragrafo riferito
a «Soggetti affetti da malattie rare»;

RICHIAMATA la deliberazione della Giunta re-
gionale n. 2747 del 29 luglio 2002 «Provvedimenti ur-
genti in materia sanitaria» che individua le linee di in-
tervento necessarie per l’attuazione del D.P.C.M. del
29 novembre 2001;

VISTO il decreto legislativo 29 aprile 1998, n. 124
che, all’articolo 5, comma 1, lettera b) e comma 5, pre-
vedeva l’emanazione del Regolamento del Ministero
della sanità sull’individuazione delle malattie rare che
danno diritto all’esenzione dalla partecipazione alla
spesa sanitaria e l’individuazione di specifiche forme
di tutela garantite ai soggetti affetti da patologie rare,
con particolare riguardo alla disponibilità dei farmaci
orfani ed all’organizzazione dell’erogazione delle pre-
stazioni di assistenza;

VISTO il «Regolamento di istituzione della rete na-
zionale delle malattie rare e di esenzione dalla parteci-
pazione al costo delle relative prestazioni sanitarie»
emanato con decreto ministeriale 18 maggio 2001, n.

279, ai sensi dell’articolo 5, comma 1, lettera b) del de-
creto legislativo 29 aprile 1998, n. 124 che, all’articolo
2 sancisce:

• l’individuazione, da parte delle Regioni, dei Presidi
accreditati ai fini dell’istituzione della Rete Nazio-
nale per la prevenzione, sorveglianza, la diagnosi e
la terapia delle malattie rare onde assicurare speci-
fiche forme di tutela ai soggetti affetti da malattie
rare;

• l’individuazione, su proposta della Regione interes-
sata, d’intesa con la Conferenza permanente Sta-
to-Regioni, dei Centri interregionali di riferimento
per le malattie rare;

RITENUTO pertanto prioritario definire i Presidi
regionali che devono far parte della rete nazionale per
la prevenzione, la sorveglianza, la diagnosi e la terapia
delle malattie rare, e rimandare a successivo provvedi-
mento la formulazione di proposte per l’individuazione
degli eventuali Centri interregionali di riferimento per
le malattie rare, anche sulla base di eventuali criteri che
verranno concertati con la Conferenza Stato-Regioni;

PRESO ATTO dei criteri definiti dall’articolo 2,
comma 2, del decreto Ministeriale 18 maggio 2001, n.
279 per individuare i suddetti Presidi;

ATTESO che l’Agenzia regionale della sanità e la
Direzione regionale della sanità e delle politiche sociali
con il supporto di esperti della materia, sulla base delle
previsioni contenute nel suddetto decreto ministeriale,
hanno definito i «Criteri per l’individuazione dei Presi-
di e dei Centri interregionali per la rete di prevenzione,
sorveglianza, diagnosi, terapia della malattie rare» con-
tenuti nell’allegato 1, che fa parte integrante della pre-
sente deliberazione;

VISTA la nota n. 5851 del 16 novembre 2001 con
cui l’Agenzia regionale della sanità ha chiesto alle
Aziende sanitarie, agli I.R.C.C.S. e al P.U.G.D. di inol-
trare eventuali domande di riconoscimento di Presidi re-
gionali o Centri interregionali corredate dalla documen-
tazione attestante la rispondenza ai criteri sopracitati;

PRESO ATTO che l’Agenzia regionale della sani-
tà, che ha condotto l’istruttoria delle domande ed ha
proposto, con nota del 12 agosto 2002 prot. n. 3879
l’elenco dei presidi regionali riconoscibili quali Presidi
regionali per le malattie rare;

TENUTO CONTO che l’individuazione dei suddetti
Presidi sarà oggetto di revisioni successive, in funzione
di nuove esigenze e di nuovi assetti organizzativi;

VISTA la circolare del Ministero della salute n. 13
del 13 dicembre 2001 recante «Indicazioni per l’appli-
cazione dei Regolamenti relativi all’esenzione per le
malattie croniche e rare»;

RITENUTO di condividere la proposta dell’Agen-
zia regionale della sanità;
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VAGLIATE e fatte proprie le suddette considera-
zioni;

SU PROPOSTA dell’Assessore regionale alla sani-
tà e alle politiche sociali,

all’unanimità,

DELIBERA

1. di prendere atto dei «Criteri per l’individuazione
dei Presidi e dei Centri interregionali per la rete di pre-
venzione, sorveglianza, diagnosi, terapia della malattie
rare contenuti nell’allegato 1, che fa parte integrante
della presente deliberazione;

2. di individuare i Presidi regionali per le malattie
rare in ambito regionale, nel rispetto delle prescrizioni
previste dal decreto ministeriale 18 maggio 2001, n.
279 secondo l’elencazione riportata nell’allegato 2, che
fa parte integrante e sostanziale della presente delibera-
zione;

3. di sottolineare che l’individuazione dei Presidi
regionali per le malattie rare di cui al presente provve-
dimento, sarà oggetto di revisioni successive;

4. di rimandare a successivo provvedimento la for-
mulazione di proposte per l’individuazione degli even-
tuali Centri interregionali di riferimento per le malattie
rare, anche sulla base di eventuali criteri che verranno
concertati con la conferenza Stato-Regioni.

IL PRESIDENTE: TONDO
Il SEGRETARIO: BELLAROSA

Allegato n. 1

Criteri per l’individuazione dei Presidi e dei
Centri interregionali per la rete di prevenzione, sor-
veglianza, diagnosi, terapia delle malattie rare.

Criteri per l’individuazione dei Presidi regionali
della rete

I servizi/articolazioni organizzative che intendono
essere riconosciuti come Presidi regionali devono pos-
sedere:

1. Documentata esperienza in attività diagnostica (cli-
nica, di laboratorio e strumentale) e/o terapeutica,
specifica per le malattie o per i gruppi di malattie
rare delle quali si occupano:

- anni di attività nel settore, riconosciuta con atto
formale provvedimento regionale, aziendale (o
altra documentazione idonea al riconoscimento);

- numero di pazienti che hanno avuto accesso alla
struttura e per i quali è stata formulata una dia-
gnosi e/o definita la terapia, per anno di attività
(dall’inizio dell’attività, riconosciuta con atto

formale, e comunque nell’ultimo triennio), di-
stinti per patologie, nella valutazione deve esse-
re tenuta presente la frequenza della malattia o
dei gruppi di malattie;

- numero di pazienti presi in carico e seguiti con-
tinuativamente dall’inizio dell’attività, ricono-
sciuta con atto formale, e comunque nell’ultimo
triennio.

2. Idonea dotazione di strutture di supporto e di servi-
zi complementari, inclusi, per le malattie che lo ri-
chiedono, servizi per l’emergenza e per la diagno-
stica biochimica e genetico-molecolare. Tale «ido-
nea dotazione» può essere garantita anche mediante
il collegamento funzionale fra strutture, definito
con atti formali.

3. Adozione di modelli organizzativi volti ad assicu-
rare:

- un approccio interdisciplinare al paziente con la
definizione di un piano individualizzato;

- l’integrazione con i servizi territoriali ed il me-
dico di medicina generale/pediatra di libera
scelta;

- l’attività di follow-up;

- la facilità di accesso (es. liste di attesa, barriere
architettoniche).

Criteri per la formulazione delle proposte di Centri
interregionali di riferimento

I Centri interregionali di riferimento, quali punti
nodali della rete, anche allo scopo di supportare l’atti-
vità dei presidi, devono possedere tutti i requisiti elen-
cati per i Presidi; inoltre, devono avere capacità orga-
nizzative e risorse tali da assicurare lo svolgimento di
tutte le funzioni previste dall’articolo 2, comma 3 del
decreto ministeriale. A tal scopo, i Centri interregionali
di riferimento devono:

1. avere svolto attività scientifica di epidemiologia,
diagnosi e terapia attraverso:

- la partecipazione a progetti di ricerca nazionali
e internazionali;

- l’attività di ricerca integrata con altri istituti di
ricerca;

- la produzione di letteratura scientifica nazionale
ed internazionale con evidenziazione dell’«im-
pact factor»;

2. avere documentate capacità organizzative e gestio-
nali relative a:

- attivazione di procedure organizzative (es. per-
corso del paziente) e definizione di percorsi as-
sistenziali;
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- sperimentazione di modelli organizzativi per con-
solidare la collaborazione con altri Enti/Istituzioni
finalizzata ad un approccio intersettoriale;

3. avere definito il percorso assistenziale mediante:

- elaborazione e adozione di linee guida e/o pro-
tocolli diagnostici e terapeutici per singole ma-
lattie o gruppi di malattie che prevedano anche
la fase di follow-up del paziente;

- predisposizione ed adozione di strumenti di sup-
porto al percorso assistenziale per agevolare la
comunicazione tra Centro, Presidio e Medico di
medicina generale/Pediatra di libera scelta;

4. avere documentata esperienza in attività di forma-
zione e aggiornamento per gli operatori del settore
attraverso:

- la predisposizione di un piano di formazione per
il personale della struttura;

- il numero e tipologia dei programmi svolti
dall’inizio dell’attività, riconosciuta con atto
formale, e comunque nell’ultimo triennio;

5. aver predisposto un registro dei casi;

6. avere avviato programmi di miglioramento della
qualità dell’assistenza tramite:

- l’adozione di sistemi di valutazione dei risultati
mediante utilizzo di indicatori di processo e di
risultato;

- programmi di miglioramento nel rapporto con
l’utente;

7. avere documentata esperienza in attività di suppor-
to ai medici del Servizio Sanitario Nazionale per le
malattie specifiche:

- attività di consulenza programmata;

- condivisione di linee guida e/o protocolli di dia-
gnosi e terapia per le malattie o gruppi di malattie;

8. avere documentata esperienza in attività di suppor-
to ai familiari dei pazienti:

- educazione sanitaria e attività di counselling per
la gestione del paziente;

- collaborazione con le Associazioni dei pazienti
e dei familiari;

9. avere documentata esperienza in attività di infor-
mazione ai cittadini e alle Associazioni dei pazienti
e dei familiari tramite:

- opuscoli informativi;

- servizio di informazione.

VISTO: IL PRESIDENTE: TONDO
VISTO: IL SEGRETARIO: BELLAROSA
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Allegato 2

Decreto n. 279/01 - Presidi regionali della rete nazionale delle malattie rare - AOORTS di TS.
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Decreto n. 279/01 - Presidi regionali della rete nazionale delle malattie rare - PUGD di Udine.
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Decreto n. 279/01 - Presidi regionali della rete nazionale delle malattie rare - PUGD di Udine.
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Decreto n. 279/01 - Presidi regionali della rete nazionale delle malattie rare - PUGD di Udine.
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Decreto n. 279/01 - Presidi regionali della rete nazionale delle malattie rare - IRCCS di Burlo Garofolo.
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Decreto n. 279/01 - Presidi regionali della rete nazionale delle malattie rare - IRCCS di Burlo Garofolo.
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Decreto n. 279/01 - Presidi regionali della rete nazionale delle malattie rare - IRCCS di Burlo Garofolo.
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Decreto n. 279/01 - Presidi regionali della rete nazionale delle malattie rare - IRCCS di Burlo Garofolo.

Decreto n. 279/01 - Presidi regionali della rete nazionale delle malattie rare - AOSMM di Udine.
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Decreto n. 279/01 - Presidi regionali della rete nazionale delle malattie rare - AOSMA di Pordenone.
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Decreto n. 279/01 - Presidi regionali della rete nazionale delle malattie rare - ASS 4 «Medio Friuli».

VISTO. IL PRESIDENTE: TONDO
VISTO: IL SEGRETARIO: BELLAROSA

Decreto n. 279/01 - Presidi regionali della rete nazionale delle malattie rare - ASS 2 «Isontina».


