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"LE PAROLE CHE 
NON SO DIRTI:  
COMUNICARE 
CON LA FAMIGLIA" 

Storie di 
diversità rara e 
complessa 

Le malattie rare 

censite da Orphanet 

sono circa 8.000 

entità diverse 



La situazione in Puglia 

2009 

 
La Puglia ha scelto le Reti 

e le loro integrazioni 
 
 
 



La situazione in Puglia 

2009 

 

 Connessione  con altre otto regioni italiane 

 Connessione tra la rete orizzontale (territorio) e 
quella verticale (ospedali) dell’assistenza: 210 nodi 

 Registro MR: il Sistema Informativo Malattie Rare 
della Regione Puglia (SIMaRRP) conta 16.000 
ammalati (31 maggio 2016) 

 «Il Filo di Arianna»: nucleo interdisciplinare della 
ASL di Taranto 

2016 

Il Filo di Arianna  

in tutte le ASL 



La situazione in Puglia 

2009 

Pubblicato sul sito AReS 

(nella pagina del 

CoReMaR) il 2° Report 

del Sistema Informativo 

Malattie Rare 

(SIMaRRP) 

4 novembre 2016 



Rete Malattie Rare Puglia 
La conoscenza del bisogno: quanti sono i MR in Puglia 
(dati SIMaRRP: certificati inseriti 2011-2015) 

31 maggio 

2015: 

16.477 dati 

inseriti 

nel SIMaRRP 



356  A.O.U. "Ospedali Riuniti"  - Foggia 

1387  IRCCS "Casa Sollievo della Sofferenza" - San Giovanni Rotondo 

9 Ospedale "San Giacomo" - Monopoli 

185    P. O. "SS.Annunziata" - Taranto 

364  Ente Ecclesiastico "Cardinale G. Panico" - Tricase 

37    P.O. Triggiano Amb. Epilessia- 
Bari 

20   RCCS "E. Medea" - Ostuni 

27    P. O. "A. Perrino" - Brindisi 

118    P.O."Veris delli 
Ponti" - Scorrano  

55   P. O. L. Bonomo" - Andria 

    5354 A.O.U. Policlinico  Giovanni XXIII- 
Bari 

I REGISTRI MALATTIE RARE. L'ESPERIENZA DELLA REGIONE PUGLIA 
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206   P.O. ‘Perrino’- Brindisi 

109    E.E. «Miulli» - Acquaviva (BA) 

12   IRCCS «De Bellis" Castellana G. 

37  Pres. Ospedaliero «V. Fazzi»- Lecce 

Rete Malattie Rare Puglia: La risposta: i Presidi per le i MR in Puglia 
 



Rete Malattie Rare Puglia: Attività dei Presidi della Rete Nazionale             
(dati SIMaRRP al 20.02.2016 escluso cod. es. RI0060) 



Rete Europea 
delle malattie 
rare: 
Ospedali della 
Regione Puglia 

ERN (European Reference Network) 



Rete Malattie Rare Puglia: Attività dei Presidi della Rete Nazionale             
(dati SIMaRRP al 15 dicembre 2016 escluso cod. es. RI0060) 

15 dicembre 

2016: 

Oltre 18.000 dati 

inseriti! 



Rete Malattie Rare Puglia 
 
 

CoReMaR 

Si curano fuori Regione 
 
Il 44% degli adulti 
Il 36% dei bambini 

Il Veneto ha una 
autonomia del 99% 



Rete Malattie Rare Puglia  
Malattie per gruppo di diagnosi 
(dati SIMaRRP al 15.12.2016 esclusa celiachia cod. es. RI0060) 



 
 
 
Rete Malattie Rare Puglia  
Malati rari in Puglia per età e ASL residenza  
(dati SIMaRRP al 15.12.2016 esclusa celiachia cod. es. RI0060) 



Età dei pazienti 
 
 



Rete Malattie Rare Puglia  
Malati rari in Puglia per età e ASL residenza  
(dati SIMaRRP al 15.12.2016 esclusa celiachia cod. es. RI0060) 

pazienti per ASL 

N° di persone con  
malattie rare 

  
  

0-16 >16 totali 

Bari 1085 2745 3830 

BT 335 989 1324 

Brindisi 186 685 871 

Foggia 410 1103 1513 

Lecce 442 1408 1850 

Taranto 359 1032 1391 

2817 7962 10779 

Il SiMaRRP consente la caratterizzazione puntuale della popolazione:  

• dove sono gli ammalati  

• di quale malattia soffrono 

Il Sistema Sanitario assume il bisogno di salute prima 
dell'insorgere della malattia,  
o comunque prima che essa si aggravi 

  0-16 >16 TOTALE 

ASL BA 1.186 3.274 4.460 

ASL BT 215 822 1.037 

ASL BR 349 1.106 1.455 

ASL FG 442 1.246 1.688 

ASL LE 493 1.597 2.090 

ASL TA 386 1.166 1.552 

  3.071 9.211 12.282 

12.282 residenti in PUGLIA 

esclusi i celiaci 



Rete Malattie Rare in Puglia 
 

Sanità di Iniziativa 
 

Modello di presa in carico «proattiva» dei 
bambini e delle persone con malattia rara 

Un nuovo approccio organizzativo che  
assume il bisogno di salute prima 

dell’insorgenza della malattia o della sua 
complicanza 



La Puglia è stata la prima regione italiana ad 
aver recepito il Piano Nazionale Malattie Rare 

(PNMR) 
 

 il cui “obiettivo principale” 
 “è lo sviluppo di una strategia integrata, globale e di 

medio periodo per l’Italia sulle MR, centrata sui bisogni 
assistenziali della persona e della sua famiglia e definita 

con il coinvolgimento di tutti i portatori di interesse, 
tenuto conto delle esperienze già maturate e  

nel quadro delle indicazioni europee”. 



 
 
 
 
 
 
 

Le Risposte: 
i Percorsi Diagnostici Terapeutici Assistenziali 

Organizzazione della rete della comunicazione: 
nei presidi della rete nazionale, negli ospedali, nei distretti, negli studi dei medici di famiglia 

l’informazione sui servizi e sui contatti 

 



 
2° Rapporto FederSanità Censis - Senato 
 

ASL Brescia 

Regione Puglia (DGR 158/2015) 



28 gennaio 2016 
«Il filo di Arianna» 
gemellaggio ASL Taranto con ASL Brescia 
 

L’attività per le MR: i risultati 
Una buona «comunicazione» al servizio dell’»equità» 



 
 
 
 
 
 
 
 

Le Risposte: la ASL di Taranto 
Organizzazione della rete territoriale 

«il filo di Arianna» 

Rete Malattie Rare Puglia 

I pazienti chiedono: 

 Informazioni 

 Presa in carico territoriale e accesso facilitato ai servizi 

 



 
 
 
 
 
 
 
 

Le Risposte: la ASL di Taranto 
Organizzazione della rete territoriale 

«il filo di Arianna» 

Rete Malattie Rare Puglia 

I pazienti chiedono: 

 Informazioni 

 Presa in carico territoriale e accesso facilitato ai servizi 

 

  

Facilitazione all’accesso ai servizi con Numero Verde 

dedicato 

Riferimento per malati e famiglie,  Associazioni e altre 

Istituzioni  

Informazione ai pazienti e alle famiglie  

Monitoraggio e orientamento dei pazienti con malattia 

rara complessa in attesa di diagnosi 

Collegamento tra i diversi anelli della rete di assistenza 

domiciliare per pazienti ad alta complessità assistenziale: 

ospedali, pediatri e medici di famiglia, genetica, psicologia 

clinica, anestesia e rianimazione (esempio Unità di fragilità 

ASL Ba) 

 



ASL Ta 

Avviata tra i pediatri di 

famiglia la ricognizione dei 

casi a maggiore  

complessità assistenziale 

32% 

61% 

elevata/moderata

lieve

Complessità assistenziale 

La ASL di Taranto ha 80 pediatri 

Hanno risposto 35 pediatri (il 

44%) 

Hanno in media 3 m.r. a testa per 

un totale di 104 

 

1/3 di questi hanno complessità 

assistenziale elevata/moderata 

Più della metà non ha diagnosi 

43,80% 

56,20% 

Diagnosi di quadri
sindromici accertati

Diagnosi di quadri non
definiti

Diagnosi sindromi 
 
 
 



ASL Ta 

Avviata tra i pediatri di 

famiglia la ricognizione dei 

casi a maggiore  

complessità assistenziale 
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Assistenza Domiciliare
integrata (ADI)

Non usufruisocno di ADI

16,20% 

83,80% 

Serie1

49,50% 
50,50% 

Minori seguiti in Regione Puglia

Minori seguiti fuori Regione

Centro di riferimento 
 
 
 

La ASL di Taranto ha 80 pediatri 

Hanno risposto 35 pediatri (il 

44%) 

Hanno in media 3 m.r. a testa per 

un totale di 104 

 

Hanno l’Assistenza Domiciliare 

Integrata il 16,20 % 

Si curano fuori regione oltre  

il 50% 



L’attività per le MR: i risultati 
Una buona «comunicazione» al servizio dell’»equità» 

€ 

• Dimezzati gli esenti per 

malattia rara (da oltre 50.000 

a circa 26.000) 

 

• Invertita la tendenza della 

mobilità passiva 

Con gli 
operatori 
sanitari 

Con le 
famiglie 



La revisione della letteratura 

scientifica evidenzia come la 

Puglia abbia registrato negli 

ultimi sei anni un’attività di 

ricerca di base crescente nel 

settore delle malattie rare 

Analisi condotta sul data base 

Scopus 

(F. Sofia, G. Annicchiarico) 

L’attività per le MR: i risultati 
Incremento della ricerca di base 



Le Associazioni 
Le Università 
Pediatri e Medici di Famiglia 
La Regione 
Il CoReMaR e il Centro Sovraziendale 

L’attività per le MR: il Patto d’Intesa 
Un assunzione di responsabilità 



L’attività per le MR: la necessità dell’INTEGRAZIONE 
 

Rete Malformazioni 

Rete Ematologica 

Rete Emostasi e 
Coagulazione 

Rete Reumatologica 

Rete 

Malattie 

Rare 

Rete Oncologica 



1. evoluzione dell’assistenza nella direzione della qualità con PRN 

formati da U.O. collegate funzionalmente che concentrano 

competenza e garantiscono interdisciplinarietà. Attenzione ai non 

diagnosticati e ai tumori rari 

 

2. promozione dell’accesso ai servizi da parte dei malati e delle famiglie 

«Il Filo d’Arianna» esteso a tutte le ASL pugliesi,  

 

 

3. Protocolli Diagnostici Terapeutici (PDT) e Percorsi Diagnostici 

Terapeutici (PDTA), qualità ed equità di trattamento. 

 
 
 
Rete Malattie Rare Puglia  
Le Azioni del Governo Regionale 



 
 
 
Rete Malattie Rare Puglia  
Le Azioni del Governo Regionale 

E’ pubblicato sul sito dell’AReS nella sezione CoReMaR 

il documento che correla le malattie diagnosticate dai PRN 

accreditati 

 

Le Direzioni Sanitarie degli ospedali potranno esprimersi in merito 

entro il 27 dicembre 
 



 
 
 
Rete Malattie Rare Puglia  
Le Azioni del Governo Regionale: attivazione Modulo PDT 
del SIMaRRP 

9-13 gennaio 

Corsi di formazione all’uso del 2° modulo  

del SIMaRRP 

Sala multimediale della Presidenza della Scuola di Medicina 
 

I medici prescrittori potranno inserire nel Sistema il 

Piano Terapeutico 

 

Farmacisti e Distretti Socio Sanitari vi accederanno 

in tempo reale per una più efficiente erogazione di 

farmaci, dietoterapici ed ausili 



CoReMaR 

 
 
 
Rete Malattie Rare Puglia  
La strada da percorrere 


