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MALATTIE RARE

Le malattie rare sono le malattie che presentano una soglia di
prevalenza non superiore a 5 persone affette ogni 10.000 in base
alla normativa europea

Attualmente, dall’OMS, sono state descritte 7,000-8,000 malattie
rare.

Sono malattie di difficile classificazione a causa della notevole
eterogeneità clinica e genetica

L’Organizzazione Europea per le malattie rare ( EURORDIS) , stima
che almeno l’80% delle malattie rare abbia una causa genetica

Le malattie rare sono multisistemiche, a carattere cronico,
invalidanti ed evolutive, e spesso gravate da precoce mortalità



La Direttiva 2011/24/UE del Parlamento Europeo e del
Consiglio del 9 marzo 2011 sull'applicazione dei diritti dei
pazienti nell'assistenza sanitaria transfrontaliera stabilisce
la creazione di Reti di Riferimento Europee (ERN) basate su
Centri di Competenza riconosciuti a livello nazionale, con
l’obiettivo di affrontare malattie rare e patologie complesse
che richiedono trattamenti altamente specializzati e
concentrazione di conoscenze e risorse. In conformità con
l'articolo 12 della direttiva, le prime 24 ERN sono state
istituite nel marzo 2017, tra cui una ERN-EuroBloodNet, la
ERN sulle malattie ematologiche rare (RHD).

ERN-EuroBloodNet



Paroxysmal Nocturnal Hemoglobinuria without GPI-anchor deficiency, Brodsky R.A.

EMOGLOBINURIA PAROSSISTICA NOTTURNA
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EMOGLOBINOPATIE

Fonte: OMS, World Malaria Report 2020



TALASSEMIE

Comprendono un gruppo eterogeneo
di disordini genetici della sintesi della
catena emoglobinica: il disturdo della
produzione può portare ad eritropoiesi
inefficace ed infine anemia di grado
variabile



TALASSEMIE

• Demetilanti

• Luspatercept

• Terapia genica



ANEMIA FALCIFORME



ANEMIA FALCIFORME

• Crizanlizumab
(revocata autorizzazione AIFA)

• HU e eritrocitoaferesi
• Voxelotor
• Terapia genica
• Gene editing



MALATTIA DI GAUCHER



• Danimarca: su 370.000 individui registrati nei data-base

nazionali solo due casi di CIN

• Stato di Washington: stima di 5 casi per milione di abitante

La neutropenia è definita tale quando

• PMN < 1.500 mmc stabilmente (fatta eccezione la

forma etnica /costituzionale)

La neutropenia è definita severa quando

• PMN < 500 ml per almeno tre volte nell’arco di tre mesi

NEUTROPENIA CRONICA IDIOPATICA



IMMUNODEFICIENZE



✓ La revisione del Piano nazionale per le Malattie Rare

✓ La creazione di registri per la raccolta e l’analisi di dati relativi ai pazienti

✓ L’identificazione di centri di riferimento e specializzazione sul territorio

✓ L’adozione di misure mirate all’integrazione socio-sanitaria degli immigrati

✓ Lo sviluppo e l’implementazione di linee guida e standard di prevenzione e cura

✓ L’implementazione di iniziative volte ad aumentare la conoscenza delle patologie fra la 

popolazione in generale e, in particolare, fra le persone a rischio

✓ La creazione di iniziative dedicate alla formazione della classe medica con particolare 

riferimento alla prevenzione, diagnosi e gestione delle malattie rare

✓ Finanziamenti alla ricerca sulle malattie rare

PROSPETTIVE


