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Malattie Rare e reti: PDTA strumento di approccio integrato nella 
presa in carico della persona con Malattie Rare e della sua famiglia, 

l’esempio del PDTA sull’Angioma Cavernoso Cerebrale Genetico.    
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RETE NAZIONALE DELLE MALATTIE RARE

OBIETTIVI E STRUTTURA

1. OBIETTIVI:

- prevenzione

- sorveglianza

- diagnosi

- terapia
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Facilitare e aumentare la qualità e la tempestività dell’Assistenza 
Sanitaria per soggetti colpiti da Malattia Rara
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LA RETE MALATTIE RARE IN ITALIA
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Individuazione della Rete regionale per la 
prevenzione, la sorveglianza, la diagnosi e la terapia 
delle malattie rare 
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COSA E’ CAMBIATO CON I NUOVI LEA



ALCUNE CARATTERISTICHE DELLA RETE REGIONALE

PRESTAZIONI EXTRA-LEA

Dal 2001 🡪 Farmaci in fascia C inseriti dallo specialista di Presidio nel Piano Terapeutico

Dal 2009 🡪 Progetto Riabilitativo individuale

Dal 2015 🡪 Ampliamento utilizzo farmaci off-label in particolari condizioni

Dal 2017 🡪 Ampliamento possibilità di prescrizione di trattamenti non farmacologici in particolari 
condizioni





ALTRE SINDROMI MALFORMATIVE CONGENITE GRAVI ED INVALIDANTI 
DEI VASI PERIFERICI - RNG142 

DISTRIBUZIONE PAZIENTI AL 31 DICEMBRE 2023(ETÀ, GENERE)

Popolazione 10.012.054*
Casi Prevalenti 189
Maschi 43% (N=81)
Femmine 57% (N=108)
< 18 anni 22%
≥ 18 anni 78%
Prevalenza Complessiva 1,89 / 100.000

* ISTAT Italian Population Census – January 1st, 2024
Fonte: Record Linkage Registro Lombardo Malattie Rare al 31.12.2023 - Analisi Preliminari



https://malattierare.marionegri.it/



Descrizione di interventi medici o infermieristici nella loro sequenza cronologica, messi in atto nell'ambito 
di una specifica patologia, per conseguire il massimo livello di qualità con i minori costi e ritardi, nel 
rispetto del contesto organizzativo in cui si opera.

Il PDTA per specifiche condizioni cliniche è un piano di assistenza condiviso a livello locale, sulla base di 
raccomandazioni riconosciute, con coinvolgimento multidisciplinare e multi professionale.

PDTA: DEFINIZIONE



Regioni N° PDTA
2019

N° PDTA
2023

Abruzzo 0 1
Basilicata n.d. 5
Calabria n.d. 1
Campania 0 13
Emilia Romagna 8 11
Friuli Venezia Giulia 1 5
Lazio 56 28
Liguria n.d. 4
Lombardia 114 128
Marche n.d. 5
Molise 0 0
P.A. di Bolzano 15 15
P.A. di Trento 3 6
Piemonte e Valle d’Aosta 14 26
Puglia 1 4
Sardegna n.d. 4
Sicilia 3 5
Toscana 19 51
Umbria 0 0
Veneto 15 15

Anno 2019

Anno 2024



GRUPPI DI LAVORO: ORGANIZZAZIONE E CRONOGRAMMA

� IDENTIFICAZIONE PERSONE DI RIFERIMENTO NEI CENTRI (2 REFERENTI/Centro)

� IDENTIFICAZIONE REFERENTI ASSOCIAZIONI

� COMPOSIZIONE DEI GRUPPI DI LAVORO

� IDENTIFICAZIONE PRESIDI “Capofila”

� ELABORAZIONE PDTA





I NUMERI DEL PROGETTO PDTA

Il Progetto PDTA regionale ha coinvolto:

• oltre 850 Specialisti in 55 Centri di riferimento

• circa 90 Associazioni di pazienti, oltre alla Federazione UNIAMO

• 133 PDTA condivisi

• Copertura stimata pari al 72 – 87% dei malati rari



� PDTA pubblicati sul sito 133
 
� PDTA in fase di aggiornamento 29

� PDTA nuovi in fase di redazione  21

�PDTA  di nuova redazione (anno 2024) 5
�RNG142 Malformazione cavernosa cerebrale ereditaria 
�RNG142 Malattia Moyamoya 

�RCG040 Cistinosi 
�RNG110 e RN0950 Discinesie ciliari primarie e Sindrome di Kartagener 
�RCG061 Iperinsulinismi congeniti

I NUMERI DEL PROGETTO PDTA

Situazione al 31 dicembre 2024
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RETE REGIONALE PER LE MALATTIE RARE IN LOMBARDIA
Attività di download dei PDTA dal 2011 al 31.12.2024



GRAZIE



EXTRA SLIDES
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MALFORMAZIONE CAVERNOSA CEREBRALE EREDITARIA – CONDIZIONE AFFERENTE AL GRUPPO RNG142 
DISTRIBUZIONE PAZIENTI AL 31 DICEMBRE 2023(ETÀ, GENERE)

Popolazione 10.012.054*
Casi inseriti Registro MR 101
Maschi 46% (N=46)
Femmine 54% (N=55)
< 18 anni 10% (N=10)
≥ 18 anni 90% (N=91)

* ISTAT Italian Population Census – January 1st, 2024
Fonte: Record Linkage Registro Lombardo Malattie Rare al 31.12.2023 - Analisi Preliminari



Fonte: Registro Lombardo Malattie Rare al 31.12.2023 - Analisi Preliminari

Età all’esordio (anni)  Età alla diagnosi (anni)

PATOLOGIA

(ORPHA NUMBER; DISEASE OR GROUP OF DISEASES) 1
N. Casi Media (± DS) Min Max Media (± DS) Min Max

MALFORMAZIONE CAVERNOSA CEREBRALE EREDITARIA 

(ORPHA221061; Familial cerebral cavernous malformation)
101 32 (± 19) 0 75 39 (± 18) 0 76

CASI DI MALFORMAZIONE CAVERNOSA CEREBRALE EREDITARIA (RNG142) CENSITI AL 31 DICEMBRE 2023
DAI CENTRI DI RIFERIMENTO DELLA RETE MALATTIE RARE IN LOMBARDIA

DS: Deviazione Standard
Min: Minimo
Max: Massimo

1. Orphanet report series – Prevalence and incidence of rare diseases: Bibliographic data. October 2024, n° 1. (www.orpha.net)


