GRUPPO REDAZIONALE RETI TEMATICHE  MALATTIE RARE E  GENETICA

Premessa

La nuova organizzazione del Sistema Sanitario Ligure prevede l’istituzione di reti integrate dei servizi sanitari e tra queste le “Reti tematiche” riguardanti “La rete delle malattie rare e la rete della genetica”. Entrambi le reti afferiscono ad un unico gruppo redazionale con due coordinatori (F.Dagna Bricarelli e M. Di Rocco).   Si ritiene questa impostazione utile sul piano operativo in quanto circa l’80-90% delle Malattie rare sono di origine genetica e pertanto le due reti devono prevedere nodi comuni e forte integrazione per rispondere alle necessità assistenziali delle persone con patologie rare. D’altra parte la Genetica si occupa anche di malattie comuni con base genetica, di cause genetiche responsabili di infertilità, abortività, malformazioni, di predisposizione all’insorgenza di patologie, di farmacogenetica, ecc.   

Sulla base di queste osservazioni e in applicazione delle norme che regolano l’organizzazione della Rete delle Malattie rare (DM n.279 del 2001 e Delibera Giunta Regionale n. 1413 del 22/11/2002) e delle “Linee guida per le attività di Genetica Medica” (GU n. 224 del 23 settembre 2004), è opportuno che vengano previste due reti distinte per le Malattie Rare e per la Genetica. 

Dette Reti dovranno prevedere specifiche organizzazioni, strutture di riferimento e gruppi di coordinamento ma contemporaneamente dovrà realizzarsi una forte integrazione per quanto riguarda le specifiche competenze necessarie per l’assistenza delle persone con Malattie rare.   Analogamente e a scopo esemplificativo, come la rete delle Malattie rare dovrà intersecarsi con quelle della riabilitazione e dei disabili, la rete della Genetica dovrà prevedere percorsi operativi con le reti della prevenzione.         

In conclusione, il gruppo redazionale delle reti tematiche “Malattie rare” e “Genetica” comprenderà specialisti di entrambe le discipline che si impegnano, anche prevedendo momenti di lavoro distinti, a produrre proposte separate per le due suddette reti con i relativi nodi di integrazione.

Il gruppo redazionale unificato è il seguente:   

· Franca Dagna Bricarelli (genetista E.O. Ospedali Galliera -Coordinatore Rete Genetica)

· Maja Di Rocco (pediatra IRCCS Gaslini - Coordinatore Rete Malattie Rare)

· Giuliano Lo Pinto (medico internista E.O.Ospedali Galliera)

· Gianluigi Mancardi (neurologo – Università/ San Martino)

· Paola Mandich (genetista – Università/ San Martino)

· Roberto Ravazzolo (genetista – Università/ IRCCS Gaslini)

Nel prosieguo dei lavori, se sarà necessario, potranno essere coinvolti altri professionisti.

RETE MALATTIE RARE

Premessa

Sono definite  malattie rare quelle  con  prevalenza non superiore a 5:10.000 abitanti (DM n.279 18/5/2001).

Nel loro insieme la malattie rare rappresentano il 10% delle patologie umane e  per gran parte  interessano l’eta’ pediatrica ( si stima che nel primo anno di vita la prevalenza  delle malattie rare sia da 10 a 20 volte piu’ alta che non nelle restanti eta’ ).

La maggior parte  di queste patologie  e’ geneticamente determinata  :  questo costituisce un l’elemento di intersecazione della rete di malattie rare con quella della genetica. Tuttavia , a parte l’aspetto  diagnostico, esistono problematiche peculiari di ognuna delle due reti , costituite dalla consulenza genetica e dalla diagnosi genetica  prenatale e post natale per la rete della genetica  e dalla presa in carico assistenziale del paziente  per la rete delle malattie rare  

Le malattie rare  sono distribuite in un numero elevato di gruppi nosologici , ognuno dei quali prevede un numero limitato di casi e questo rende ragione della difficolta’ di un approccio complessivo  al problema . 

Il Ministero della Salute  nel 2001 ha elaborato un regolamento di istituzione della rete nazionale delle malattie rare e di esenzione dalla partecipazione al costo delle relative prestazioni per circa 350 malattie rare (DM 18 maggio 2001, n 279,GU 160, del 12.07.2001 Suppl Ord n 180/L). 

La Giunta Regionale  della Liguria con  deliberazione n. 1413  del 22/11/2002 ha identificato i presidi e centri di riferimento della rete regionale per la prevenzione sorveglianza, diagnosi e terapia delle malattie rare.

Nella Regione Liguria, tuttavia ,all’identificazione dei presidi non e’ seguita  alcuna delle azioni previste dal decreto ministeriale  del 2001 ,ovvero:

- attivazione del registro regionale delle malattie rare, coordinato con il registro nazionale

- identificazione delle strutture diagnostiche di riferimento in particolare di quelle di genetica 

  (es. Laboratori di genetica e ambulatori di genetica clinica)  

- identificazione delle strutture terapeutiche di riabilitazione 

- coordinamento delle strutture di riferimento con il territorio al fine di garantire la possibilita’ di una  diagnosi  precoce e di un appropriato trattamento, attraverso l’adozione di protocolli concordati

- consulenza e supporto ai medici  e pediatri del Servizio Sanitario Nazionale   e a tutti gli operatori sanitari  relativamente  alla diagnosi e al trattamento delle  malattie rare

-  collaborazione alle attivita’ formative 

-  informazioni sulle malattie rare alle Associazioni dei malati e dei loro familiari e ai cittadini in genere.

Questo e’ derivato per gran parte dalla parcellizzazione dei centri di riferimento e dei presidi per le malattie rare  e dall’assenza di sistemi di verifica  delle funzioni  attribuite ai centri ed ai presidi.  E’ emersa quindi la necessita’ di  un nuovo lavoro di ricognizione  che interessi tutte le strutture ospedaliere  regionali  per individuare quelle che  presentano le necessarie  caratteristiche di qualificazione per la presa in carico delle malattie rare. 

Un gruppo ristretto di tecnici esterni e dirigenti dell’Assessorato ha elaborato  negli scorsi mesi un  questionario  per la valutazione delle attivita’ assistenziali e scientifiche  delle strutture ospedaliere in modo da poter  procedere alla ridefinizione  dei centri e presidi regionali
Programma di lavoro del gruppo redazionale

Il presupposto  per l’identificazione dei centri e dei presidi regionali deve essere basato sull’opportunita’ di concentrare  le casistiche  presso un numero limitato di strutture ospedaliere ad alta specializzazione che posseggano risorse tecnologiche per la diagnostica , competenze specialistiche mediche , volume d’attivita’ adeguato, associato ad un’aggiornamento continuo delle conoscenze e delle tecnologie . Inoltre alcune malattie rare comportano patologie multiorgano, che richiedono un approccio multispecialistico possibile solo in centri  ad alta specializzazione.

Deve essere sottolineato che alcune delle strutture ad alta specializzazione  per le malattie rare presenti nella Regione Liguria  hanno una valenza sopra-regionale  e posseggono forte capacita’ di attrazione  per  pazienti provenienti da altre regioni e quindi dovrebbero essere identificati come centri interregionali della rete nazionale.

Compito fondamentale dei centri e dei presidi  ad alta specializzazione sara’ la costruzione  dei registri :la conoscenza delle dimensione del problema  ovvero il numero  di soggetti con malattie rare  che necessitano di assistenza  in rapporto alle risorse di personale e tecnologie di cui  la Regione  dispone e’ premessa indispensabile  per avviare la progettazione di un piano di assistenza per le malattie rare. Inoltre, la tenuta di un registro regionale  per le malattie rare, da riversare nel registro nazionale  dell’Istituto Superiore di Sanita’, diventera’  a breve condizione indispensabile perche’ la Regione ottenga  dall’AIFA il rimborso  dei costi  delle terapie con  farmaci orfani (orphan drugs)

Intorno ai centri e ai presidi individuati  sara’ costruita una  rete assistenziale formata da medici di medicina generale, pediatrici di libera scelta, specialisti ospedalieri e territoriali che di seguito verrà denominata “rete curante” .
L’organizzazione di una rete curante  per le malattie rare  ha diversi aspetti in comune  con  quella di  altre malattie croniche, ma anche alcune   peculiarita’ :

- impossibilita’ di far riferimento a EBM e EBHC in ragione della  estrema rarita’ di  molte di queste patologie 

- consensus internazionali su percorsi diagnostici e terapeutici in rapida evoluzione  in ragione di continue innovazioni tecnologiche

-costi elevati degli orphan drugs che costituiscono un  immediato problema di bilancio per le aziende sanitarie, nonostante la possibilita’ di rimborso attraverso il File -F  

- necessita’ di un’azione formativa  del personale che opera nelle strutture territoriali e dei medici di famiglia relativamente non solo alle problematiche cliniche dei pazienti con malattie rare.

-stretta interazione  con  le Associazioni di pazienti  

Una rete curante  per la presa in carico  del soggetto affetto e della sua famiglia deve permettere  di:

-assicurare a tutti i pazienti uniformita’ e qualita’ di diagnosi e cura

-assicurare l’assistenza piu’ vicino possibile al luogo di residenza, compatibilmente con l’alta qualita’, la sicurezza e l’efficacia del trattamento

-centrare sul paziente il piano assistenziale

Nella rete curante  i centri e i presidi ospedalieri regionali ad alta specializzazione  dovranno   essere collegati funzionalmente e culturalmente ai servizi ospedalieri,  riabilitativi e socio-sanitari  del territorio  ed ai medici di famiglia o ai pediatri di libera scelta, identificando una suddivisione di compiti assistenziali  

In  considerazione del tipo di patologia potrebbero   essere definiti  diversi livelli di complessita’ d’assistenza e diversi modelli di rete :

- bassa complessita’ per malattie rare  per cui esistono protocolli assistenziali e per cui il responsabile terapeutico puo’ essere il medico di famiglia, in connessione con il centro  ad alta specializzazione 

- media complessita’  per malattie rare  per cui  esiste un protocollo assistenziale, ma sono necessari  interventi personalizzati o integrati che vedono interagire il centro di alta specializzazione  sia con i servizi territoriali sia con il medico di famiglia.

- alta complessita’ per malattie rare   per le quali non esiste un protocollo assistenziale o sono presenti problemi assistenziali  multipli che  rendono necessari piani di assistenza individuale

Il livello di complessita’, tuttavia, potrebbe  anche derivare dal contesto socio-culturale in cui e’ inserito il paziente: il bambino con malattia rara a bassa complessita’ se e’ inserito in una famiglia multiproblematica puo’ necessitare di un’assistenza di alta complessita’. 

La struttura di riferimento deve coordinare le strutture periferiche per garantire adeguata assistenza al paziente.

Il gruppo redazionale, in accordo con i funzionari regionali potrà utilizzare i risultati delle schede inviate alle diverse aziende, per proporre un modello di rete regionale anche attraverso l’esemplificazione organizzativa relativa ad alcune specifiche  malattie , in modo da esplicitare le problematiche peculiari  nella costruzione di rete di malattie rare.   

Infine verranno proposte linee programmatiche per il PSR 2006-2008  

RETE GENETICA 

Premessa

Negli ultimi 20 anni, i progressi della Genetica si sono strettamente integrati con lo sviluppo della medicina, in quanto è stato definito un chiaro rapporto tra le caratteristiche genetiche individuali e il rischio di malattia in una larga parte della patologia umana. Queste informazioni si sono tradotte nella disponibilità di un ampio numero di indagini di laboratorio tramite le quali è oggi possibile un miglior controllo delle malattie attraverso interventi diagnostici e preventivi. Il rapido sviluppo tecnologico ha messo a disposizione del clinico una serie di strumenti sofisticati ed accurati che consentono di individuare i difetti responsabili di malattie, anche a distanza dalla loro insorgenza clinica.

Le Strutture di Genetica sono servizi di alta specializzazione, a cui afferiscono le persone che necessitano di chiarire problemi di possibile o dimostrata origine genetica.  L’elevata competenza professionale e le complesse attrezzature necessarie per affrontare le problematiche assistenziali delle persone con malattie genetiche, molte delle quali sono rare o rarissime, rendono indispensabile che le Strutture di Genetica abbiano una distribuzione a valenza regionale in rapporto alla densità della popolazione ed alla frequenza delle diverse patologie. Per queste motivazioni linee guida europee raccomandano che una Struttura di Genetica, con tutte le componenti ad essa afferenti (laboratorio di genetica medica e genetica clinica), serva una popolazione di circa 2-2.5 milioni di persone.  

 Infine si sottolinea che l’organizzazione delle Strutture di Genetica è complessa ed i bisogni cambiano in rapporto al progresso scientifico ed al trasferimento dei risultati nella pratica clinica, pertanto è indispensabile prevedere la possibilità di adeguare in tempi rapidi la funzionalità dei servizi in rapporto alle nuove disponibilità diagnostiche e terapeutiche.

In Liguria, fin dagli anni ’60 e grazie alla lungimiranza di alcuni clinici, sono sorti laboratori e centri (Istituto Gaslini e Ente Galliera) che si occupavano di specifiche patologie genetiche (es. talassemia, fibrosi cistica, anomalie cromosomiche…) ponendo le basi per lo sviluppo di una cultura genetica all’avanguardia in Italia.   Per questo la Liguria è sempre stata un punto di riferimento e le strutture continuano ad offrire prestazioni per persone provenienti da  altre Regioni. 

Negli anni ’90, in assenza di una programmazione regionale e nazionale, i professionisti, consci della necessità di coordinamento tra le diverse realtà liguri, anche tenendo conto che la popolazione ligure è sottodimensionata per lo sviluppo di servizi di genetica efficienti in rapporto al costo/numero prestazioni, hanno proposto la realizzazione di un Dipartimento funzionale che “mettesse in rete” le strutture esistenti al fine di poter collaborare anche con la Regione.      

La richiesta ha portato, nel 1996, ad una proposta di Legge firmata da diversi consiglieri regionali (Cavallo, Barzaghi, Bonamigo, Collecchia, Ratti, Veschi, Borzone, Capelli, Costa, Sessarego) che è stata approvata dal Consiglio  Regionale  il 20/10/1997 ma successivamente è stata bloccata a livello nazionale per problemi di competenza legislativa. Un lungo contenzioso legale si è concluso con una sentenza della Corte Costituzionale favorevole per la Regione Liguria  (n. 569 del 14/21 dicembre 2000).  Conseguentemente il Consiglio Regionale in data 19/01/2001 ha approvato la legge regionale n° 3 che  prevede le “Norme per l’istituzione e il funzionamento  del Dipartimento Ligure di Genetica”  e successivamente nel 2002 sono state individuate le strutture afferenti al Dipartimento ed è stato insediato il Comitato direttivo.
Questo riconoscimento regionale ha portato a una maggiore collaborazione tra i professionisti e sono stati realizzati importanti progetti comuni. Ciononostante il lavoro svolto dai tecnici non ha mai trovato una corrispondente collaborazione con i tecnici regionali, e parallelamente nuove normative nazionali relative alle malattie rare e alla organizzazione delle attività di genetica medica rendono necessario un aggiornamento delle strutture afferenti al Dipartimento Ligure di Genetica e soprattutto, in linea con la strutturazione del PSR, la genetica deve essere inserite nel contesto delle reti organizzative della Sanità regionale.  

Programma di lavoro del gruppo redazionale 

Quanto sintetizzato in “Premessa” ci permette di sottolineare che nella nostra Regione, esiste di fatto una rete delle strutture di genetica che si concretizza grazie alla collaborazione tra i professionisti e alle scelte realizzate negli anni, tra cui quelle di evitare doppioni nell’offerta delle prestazioni e di cercare di raccogliere i dati delle attività con un programma computerizzato specifico per la genetica al fine di poter ottenere informazioni epidemiologiche comuni. 

Pertanto questa realtà costituisce un concreto e importante punto di partenza per la costituzione della Rete della Genetica nel PSR.

I responsabili delle Strutture di Genetica afferenti a: E.O.Ospedali Galliera, IRCCS Gaslini, Università e IRCCS-IST, hanno raccolto e quindi sono disponibili (con eventuale aggiornamento all’ultimo anno): 

      -    censimento delle strutture (laboratori e ambulatori di genetica clinica) liguri che svolgono

            attività di genetica medica

· tipologia delle prestazioni erogate dalle diverse strutture

· numero di prestazioni erogate/anno

· personale impiegato

· modalità di codifica delle diverse prestazioni

· % di attività svolta per altre Regioni

Le linee generali del programma di lavoro del gruppo redazionale, finalizzate a realizzare una proposta per la Rete di Genetica del PSR saranno le seguenti:

· individuazione delle aziende sanitarie regionali a cui afferiscono le Strutture di Genetica Medica  che presentano i requisiti previsti nelle su citate Linee guida per le attività di genetica medica  (GU n. 224 del 23/9/2004) al fine del loro inserimento nella Rete di Genetica

· specificazione delle singole Strutture 

· presentazione dell’attività svolta nell’ultimo anno dalle diverse Strutture di Genetica sia per la Regione Liguria sia per altre Regioni

· analisi dei fabbisogni regionali e segnalazione di eventuali carenze anche in rapporto alle necessità dei pazienti con malattie rare

· analisi di quanto realizzato nell’organizzazione delle Strutture di Genetica e delle Malattie Rare nelle altre Regioni, in particolare Emilia Romagna, Toscana, Veneto, per giungere a una proposta operativa che tenga conto anche di altre esperienze positive

· individuazione dei nodi tra i poli della Rete di Genetica e quelli delle Malattie Rare per poter rispondere alle necessità delle persone affette da patologie genetiche rare o rarissime e delle loro famiglie 

· specificazione delle possibili modalità operative di detti nodi

· individuazione di eventuali centri di riferimento inter-regionali per malattie rarissime il cui numero di pazienti in Liguria non permette di acquisire sufficiente esperienza; i pazienti non devono spostarsi in quanto le Strutture di Genetica della Rete devono fare da “ponte” operativo con i Centri inter-regionali di riferimento

· segnalazione, tra le Strutture di Genetica, di quelle che per specifica attività sono e possono essere di riferimento per altre Regioni

· incontri con altri responsabili delle Rete in cui afferiscono le aree del materno-infantile, dell’ostetricia, della prevenzione, della cronicità ed eventuali altre per l’individuazione di eventuali nodi di contatto 

· evidenziazione di eventuali punti di forza e di criticità delle due reti afferenti allo specifico gruppo redazionale

-    proposta della Rete di Genetica regionale con relativi compiti e finalità

Si pensa di poter arrivare a formulare la proposta della Rete di Genetica nei tempi richiesti e contemporaneamente si farà il massimo sforzo per individuare possibili soluzioni operative per adeguare/migliorare/utilizzare al meglio le Strutture di Genetica presenti sul territorio ligure, patrimonio invidiato da altre Regioni.   

Prima della definitiva presentazione del documento programmatico si ritiene indispensabile un confronto con le Associazione di familiari e di persone affette da patologie genetiche rare e non, al fine di discutere le offerte di servizi e le eventuali richieste. 

Il programma proposto dovrà essere presentato e confrontato con i rappresentanti dei medici di famiglia e dei pediatri di libera scelta in quanto è indispensabile una loro collaborazione per la presa in carico e la continuità assistenziale delle persone affette.

Infine saranno proposte linee programmatiche per il PSR 2006-2008.  
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