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ONOREVOLI SENATORI. — Il presente disegno
di legge si pone un obbiettivo ambizioso: in-
trodurre nel nostro ordinamento e nel nostro
sistema di tutela il tema delle malattie rare e
trae origine da un lungo e articolato lavoro
nel corso del tempo che si ¢ avvalso della
fattiva e indispensabile collaborazione del
mondo scientifico e dell’associazionismo im-
pegnato in questi temi. L.’ Associazione «Giu-
seppe Dossetti — I Valori» ha promosso un
convegno molto partecipato sul tema «Malat-
tie rare e valori della vita». In tale incontro,
la voce di oltre 100 associazioni dei pazienti
presenti ha dato corpo alle esigenze e richie-
ste, interagendo con esponenti di primo
piano del mondo scientifico e politico, questi
ultimi sia della maggioranza sia della opposi-
zione. Pertanto, la voce delle associazioni ha
delineato I’estrema urgenza di dare declina-
zione concreta dei principi costituzionali di
tutela della salute per le persone afflitte da
patologie rare.

In questa esigenza di garantire dignita e
diritti a tutti e ad ognuno risalta il dramma
delle persone colpite da malattie rare, recen-
temente riconosciuto come problema priori-
tario dall’Unione europea (regolamento
(CE) n. 141/2000, del Parlamento europeo e
del Consiglio, del 16 dicembre 1999).

Come ¢ noto le malattie rare sono un com-
plesso di oltre 5000 patologie, molto diverse
fra loro.

Tutte sono gravi e possono causare morte
precoce o invalidita: per la grande maggio-
ranza sono croniche e chi ne ¢ affetto deve
conviverci per I'intera esistenza.

Le malattie rare hanno in comune la carat-
teristica di interessare un numero limitato di
cittadini: in particolare, secondo criteri euro-
pei, una malattia ¢ rara quando colpisce non
pit di 5 su 10.000 cittadini nella Unione eu-

ropea. Pertanto, una malattia che colpisca
20.000 cittadini italiani € rara. Ma, come
menzionato sopra, le patologie rare sono
molto numerose: i cittadini colpiti vanno
moltiplicati per centinaia, migliaia di
patologie.

Oltre alla gravita della patologia, queste
malattie sono caratterizzate da serie diffi-
colta:

— non sono considerate sufficientemente
importanti per usufruire di fondi di ricerca;

— esistono pochi centri adeguatamente
attrezzati, nonostante esse richiedano assi-
stenza specialistica, continua e multidiscipli-
nare;

— ¢ carente la formazione degli opera-
tori socio-sanitari, in quanto si tratta di ma-
lattie poco note;

— non vengono sviluppati farmaci, in
quanto il mercato ¢ ritenuto insufficiente;

— infine, il peso della gestione socio-
sanitaria di moltissime malattie rare, oggi
prevalentemente ricade sulla famiglia, alle
prese con notevoli difficolta ed impegno eco-
nomico per attuare un’adeguata assistenza.
Le conseguenti carenze si riflettono, oltre
che in termini di sofferenza individuale e fa-
miliare anche in costi economici e sociali
dell’intera collettivita.

Tali considerazioni rendono indispensabile
un intervento pubblico, il solo che puo ri-
spondere alle esigenze di individuazione, di
coordinamento e di sorveglianza ed assicu-
rare il migliore uso delle risorse disponibili.

Anche in questo, come in altri ambiti,
I’Italia ha avuto un ruolo pioneristico, inse-
rendo le malattie rare fra 1 punti fondamen-
tali del Piano sanitario nazionale 1998-2000
elaborato dall’allora ministro Bindi; in se-
guito, dopo anni di attesa, il regolamento di
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cui al decreto ministeriale 18 maggio 2001,
n. 279, ha sancito I’esenzione dalla parteci-
pazione ai costi sanitari per circa 350 patolo-
gie ed ha avviato la costituzione della rete
nazionale sulle malattie rare che fa capo al
Registro nazionale delle malattie rare isti-
tuito presso 1’Istituto superiore di sanita.

Infine, nel luglio 2002 ¢ stato finalmente
siglato I’accordo fra Stato e Regioni per ini-
ziative comuni relative all’attuazione del ci-
tato regolamento di cui al decreto ministe-
riale n. 279 del 2001. Pertanto I'Italia non
puo ora segnare il passo rallentando la realiz-
zazione ed il necessario aggiornamento delle
iniziative avviate. Il presente disegno di
legge intende affrontare il problema delle
malattie rare mettendo al centro la persona
affetta e la sua famiglia, recependo e sinte-
tizzando le istanze e le esigenze espresse
dal mondo delle associazioni. In Italia in
base ai dati a disposizione da parte degli isti-
tuti di ricerca si ipotizza che i cittadini soffe-
renti di patologie rare siano oltre i 2.000.000.

Pertanto il seguente disegno di legge pre-
vede:

— attivita tese al miglioramento delle
conoscenze e alla realizzazione di pro-
grammi di prevenzione;

— garanzie di condizioni di equita, ap-
propriatezza e tempestivita per la diagnosi,
il trattamento terapeutico e la riabilitazione;

— interventi per alleviare il peso sociale
che grava sui malati e sulle famiglie.

In particolare si tratta di:

— dare piena consapevolezza e completa
attuazione del «Regolamento di istituzione
della rete nazionale delle malattie rare e di
esenzione dalla partecipazione al costo delle
relative prestazioni sanitarie», di cui al de-
creto ministeriale n. 279 del 2001 al fine di:

— assicurare specifiche forme di tutela
socio-sanitaria ed economica;

— rafforzare il sistema di sorveglianza
tramite 1’Istituto superiore di sanita;

— promuovere attivita di formazione e
di informazione per gli operatori sanitari e
per le famiglie;

— promuovere la ricerca scientifica sulle
malattie rare;

— promuovere attivita di collaborazione
tra le istituzioni pubbliche e le associazioni
di riferimento;

— promuovere la ricerca, lo sviluppo e
I’immissione in commercio dei medicinali
cosiddetti «orfani», in particolare mediante
misure di aiuto alla ricerca a favore delle
piccole e medie imprese farmaceutiche se-
condo quanto previsto dall’articolo 9 del ci-
tato regolamento (CE) n. 141/2000.
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DISEGNO DI LEGGE

Art. 1.

(Livelli essenziali di assistenza
per le malattie rare)

1. Ai sensi del regolamento (CE) n. 141/
2000 del Parlamento europeo e del Consiglio
del 16 dicembre 1999, sono considerate rare
quelle malattie a rischio di vita o gravemente
invalidanti che colpiscono non piu di cinque
individui su diecimila nell’Unione europea.

2. I livelli essenziali di assistenza socio-sa-
nitari e socio-assistenziali per le malattie rare
sono a carico del Fondo sanitario nazionale e
del Fondo sociale nazionale.

3. Entro due mesi dalla data di entrata in
vigore della presente legge il Presidente del
Consiglio dei ministri, su indicazione del Mi-
nistro della salute, provvede a modificare il
proprio decreto in data 29 novembre 2001,
pubblicato nel supplemento ordinario alla
Gazzetta Ulfficiale n. 33 dell’8 febbraio
2002, al fine di inserire le malattie rare nei
livelli essenziali di assistenza (LEA).

4. La certificazione di malattia rara rila-
sciata ai sensi dell’articolo 5, comma 4, del
regolamento di cui al decreto ministeriale
18 maggio 2001, n. 279, assicura:

a) l’esenzione dalla partecipazione al
costo di spesa sanitaria;

b) I’'immediato acceso ai nuovi «farmaci
orfani» registrati secondo la normativa euro-
pea;

c) l'esenzione dalla partecipazione al
costo per ’acquisto dei presidi necessari al
trattamento o tutela della qualita della vita;

d) la defiscalizzazione dei costi deri-
vanti dai consumi di energia elettrica utiliz-
zata per il funzionamento di macchine e pre-
sidi resi necessari dallo stato di malattia.
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5. La certificazione di malattia rara di cui
all’articolo 5, comma 4, del citato regola-
mento di cui al decreto ministeriale n. 279
del 2001, consente I’assistenza domiciliare
integrata, 1’assistenza scolastica domiciliare
e facilitazioni per I’accesso al telestudio, al
telelavoro ed alle tecnologie informatiche.

6. I presidi, con la collaborazione dei ser-
vizi territoriali, assicurano prestazioni ambu-
latoriali, semiresidenziali, residenziali e do-
miciliari di diagnostica, di terapia medica,
di riabilitazione e socio-assistenziali nei
casi in cui lo stato di salute consenta che
queste possano essere erogate in regime di
non ricovero e garantiscono la reperibilita
degli operatori.

7. 1 presidi, con la collaborazione dei ser-
vizi territoriali, assicurano la disponibilita di
centri diurni di ospitalita e ne garantiscono
I’accesso per le persone con malattie rare
che presentano disabilita fisiche o mentali.

8. L’attribuzione della relativa categoria di
invalidita delle persone affette da malattie
rare, di competenza delle commissioni me-
dico-legali ai sensi dell’articolo 4 della legge
5 febbraio 1992, n. 104, avviene sulla base
delle linee guida emesse dal Ministero della
salute sui criteri indicati dal comitato nazio-
nale per le malattie rare, di seguito denomi-
nato «comitato», di cui all’articolo 2,
comma 2.

Art. 2.

(Istituzione del Fondo per il funzionamento
del centro nazionale per le malattie rare e
per attivita di ricerca)

1. E istituito un fondo per il funziona-
mento del centro nazionale per le malattie
rare e per l’attivita di ricerca di seguito de-
nominato «fondo», con la dotazione di 500
milioni di euro per ciascun anno del triennio
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2003-2005 destinato, secondo le finalita della
presente legge:

a) a promuovere lo sviluppo delle atti-
vita di ricerca in tema di malattie rare, ivi
comprese le attivita finalizzate alla ricerca
ed allo sviluppo di farmaci orfani;

b) a garantire il funzionamento del cen-
tro nazionale per le malattie rare;

c¢) ad attuare attivita di formazione e di
informazione;

d) a consentire la defiscalizzazione delle
ricerca industriale.

2. La gestione del fondo ¢ attribuita al co-
mitato. Il comitato resta in carica tre anni ed
i membri possono ricoprire 1’incarico per due
trienni anche non consecutivi. Il comitato &
istituito con decreto del Ministro per la sa-
lute ed ¢ composto dal Ministro stesso, con
funzioni di presidente, e da 15 membri di
cui:

a) sei membri tecnici di cui due prove-
nienti dall’Istituto superiore di sanita (ISS) e
indicati dal presidente dell’Istituto mede-
simo, e quattro selezionati sulla base delle
specifiche competenze tematiche e della vali-
dita curriculare;

b) un membro designato dal Ministro
del lavoro e delle politiche sociali;

c) tre rappresentanti designati dalla
Conferenza permanente per i rapporti tra lo
Stato, le regioni e le province autonome di
Trento e di Bolzano;

d) cinque membri indicati dalle associa-
zioni dei pazienti affetti da malattie rare.

3. 1l comitato definisce criteri di priorita,
per lattivita finanziata dal fondo in base:

a) alle esigenze scientifiche sulla base
della gravosita delle patologie e delle ca-
renze conoscitive ai fini dell’azione di inter-
vento;

b) alle esigenze socio-assistenziali pre-
viste dall’articolo 4, commi 1 e 2, di con-
certo con la Conferenza permanente per i
rapporti tra lo Stato, le regioni e le province
autonome di Trento e di Bolzano ed in con-
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siderazione della programmazione dei biso-
gni.

4. 1l comitato assicura il collegamento ed
il reciproco flusso informativo con il centro
nazionale per le malattie rare dell’ISS, di
cui all’articolo 3, allo scopo di definire in
maniera appropriata ed aggiornata 1 criteri
per 1'utilizzo del fondo.

5. Il comitato elabora i criteri per la ste-
sura delle linee guida necessarie alla valuta-
zione dell’invalidita di cui all’articolo 3,
comma 1, lettera i).

Art. 3.

(Centro nazionale per le malattie rare)

1. Il centro nazionale per le malattie rare
di seguito denominato «centro nazionale»,
con sede presso I'ISS, svolge le seguenti fun-
zioni:

a) attivita di ricerca, sia direttamente sia
coordinando attivita di altri enti, secondo i
compiti istituzionali dell’ISS definiti dal re-
golamento di organizzazione dell’Istituto su-
periore di sanita di cui al decreto del Presi-
dente della Repubblica 20 gennaio 2001,
n. 70;

b) assicura il collegamento ed il reci-
proco flusso informativo con il comitato,
allo scopo di contribuire alla definizione ap-
propriata ed aggiornata dei criteri per 1’uti-
lizzo del fondo;

c) cura il mantenimento e 1’aggiorna-
mento del Registro nazionale delle malattie
rare, in attuazione dell’articolo 3 del regola-
mento di cui al decreto ministeriale 18 mag-
gio 2001, n. 279;

d) aggiorna con scadenza annuale
I’elenco delle malattie rare di cui all’allegato
1 del citato regolamento di cui al decreto mi-
nisteriale 18 maggio 2001, n. 279;

e) istituisce ed aggiorna il Registro na-
zionale delle sperimentazioni cliniche per il
trattamento delle malattie rare;
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f) mediante il collegamento con la rete
dei presidi regionali:

1) elabora criteri e procedure per as-
sicurare il flusso informativo da e per i pre-
sidi, come previsto dal regolamento di cui al
decreto ministeriale n. 279 del 2001;

2) raccoglie e fornisce informazioni
aggiornate sulle strutture e i servizi diagno-
stici e assistenziali, a livello sia nazionale
sia internazionale, avvalendosi anche della
collaborazione delle associazioni nazionali
ed internazionali di pazienti affetti da malat-
tie rare;

3) promuove attivita di formazione
per medici ed operatori sanitari ai fini della
prevenzione della diagnosi, del trattamento
e dell’assistenza socio-sanitaria, anche di
tipo domiciliare, sulle malattie rare, come in-
dicato all’articolo 5, comma 4;

g) di concerto con il comitato:

1) definisce parametri e criteri per
I’elaborazione di protocolli diagnostici e te-
rapeutici, ne promuove ed assicura I’elabora-
zione per singole malattie rare o gruppi di
malattie;

2) definisce parametri e criteri per ga-
rantire e verificare la qualita delle attivita
diagnostiche per le malattie rare;

h) promuove 1 rapporti con le istitu-
zioni, enti di settore ed associazioni nazio-
nali ed internazionali, al fine di promuovere
la collaborazione scientifica e di accrescere
la disponibilita di dati clinici e di prestazioni
per le persone affette da malattie rare;

i) elabora linee guida per la valutazione
dell’invalidita sulla base dei criteri stabiliti
dal comitato.

2. Per lo svolgimento delle proprie fun-
zioni il centro nazionale:

a) si avvale del personale dell’ISS;

b) pud assumere personale con contratti
a termine per specifiche attivita, conforme-
mente a quanto previsto dal citato regola-
mento di cui al decreto del Presidente della
Repubblica n. 70 del 2001;
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¢) usufruisce sia di fondi intramurali
dell’ISS sia di fondi extramurali, incluse le
risorse 1vi destinate dal fondo.

Art. 4.

(Diagnostica e certificazione)

1. Allo scopo di garantire risultati appro-
priati ed omogenei sull’intero territorio na-
zionale, le diagnosi di malattie rare sono po-
ste presso i presidi regionali per le malattie
rare, istituiti ai sensi del regolamento di cui
al decreto ministeriale n. 279 del 2001 ed ac-
creditati in base alle norme vigenti, secondo
protocolli diagnostici di cui all’articolo 3,
comma 1, lettera g), numero 1.

2. L’attivita diagnostica dei presidi ¢ ag-
giornata in base alle nuove conoscenze
scientifiche al fine di:

a) ampliare il numero delle malattie rare
diagnosticabili;

b) porre diagnosi precoci rispetto all’e-
sordio e all’evoluzione clinica della malattia;

¢) migliorare 1’applicabilita delle proce-
dure diagnostiche. L’aggiornamento delle at-
tivita diagnostiche si attua secondo quanto
definito al comma 1 del presente articolo.

3. I presidi emettono, sulla base della dia-
gnosi, la relativa certificazione di malattia
rara, che ha validita illimitata nel tempo e
per tutto il territorio nazionale e ne danno
comunicazione scritta al centro nazionale
per I'inclusione di dette patologie nel Regi-
stro nazionale di cui all’articolo 3 del regola-
mento di cui al decreto ministeriale n. 279
del 2001.

Art. 5.
(Formazione e informazione)
1. Nei corsi di laurea e di diploma affe-

renti alle Facolta di medicina e chirurgia,
farmacia, scienze matematiche, fisiche e na-
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turali, psicologia, sociologia, scienze della
formazione e scienze della comunicazione,
sono inseriti insegnamenti volti a far acqui-
sire conoscenze e competenze di base ed ap-
plicate in tema di malattie rare.

2. Presso gli ordini professionali sono isti-
tuite specifiche attivita di educazione e for-
mazione continua sulle malattie rare.

3. Le scuole di ogni ordine e grado sono
tenute ad inserire nell’offerta didattica inizia-
tive volte a trasmettere e a diffondere cono-
scenze relative alle persone affette da malat-
tie rare.

4. 11 centro nazionale istituisce annual-
mente corsi specifici finalizzati alla prepara-
zione e all’aggiornamento di operatori e for-
matori individuati e designati anche dalle re-
gioni su indicazione dei presidi. La parteci-
pazione a detti corsi ¢ obbligatoria per gli
operatori dei presidi e prevede verifiche di
apprendimento.

5. I centro nazionale cura la diffusione
dei protocolli diagnostici e terapeutici di
cui all’articolo 3, comma 1, lettera g), nu-
mero 1).

6. La Presidenza del Consiglio dei ministri
promuove ed attua campagne di informa-
zione e sensibilizzazione sulle malattie rare.

Art. 6.

(Defiscalizzazione della ricerca industriale
finalizzata allo sviluppo di farmaci «orfani»
e di presidi)

1. Ai fini della presente legge si conside-
rano farmaci «orfani», come definiti dal ci-
tato regolamento (CE) n. 141/2000, quei far-
maci innovativi destinati alle malattie rare,
come definite dall’articolo 1 della presente
legge, la cui commercializzazione, in man-
canza di incentivi, non comporterebbe una
remunerazione tale da giustificare I’investi-
mento necessario.

2. Al fine di favorire la ricerca e la produ-
zione di farmaci orfani, & concessa un’agevo-
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lazione fiscale pari al 23 per cento delle
spese sostenute dalle industrie per la ricerca
e lo sviluppo di farmaci e presidi per la dia-
gnosi e trattamento delle malattie rare.

3. Le industrie, per usufruire dell’agevola-
zione di cui al comma 2, inviano, entro il 31
marzo di ogni anno ai Ministeri della salute
e dell’economia e delle finanze, il protocollo
relativo alla ricerca e sviluppo del farmaco o
presidio e la documentazione giustificativa
relativa alla malattia rara, o gruppo di malat-
tie, di interesse.

4. La documentazione ¢ valutata da un’ap-
posita commissione nominata dai Ministri
della salute e dell’economia e delle finanze,
secondo le modalita indicate nel Regola-
mento di attuazione stabilito di concerto tra
1 ministeri competenti.

Art. 7.

(Copertura finanziaria)

1. Il comitato provvede allo svolgimento
delle funzioni istituzionali con 1 mezzi finan-
ziari derivanti dal contributo finanziario
dello Stato, da eventuali contributi a carico
del fondo integrativo speciale per la ricerca
di cui all’articolo 1, comma 3 del decreto le-
gislativo 5 giugno 1998, n. 204, dal contri-
buto di enti, dal contributo di industrie pub-
bliche o private, dal contributo o da lasciti di
privati, da eventuali accordi di programma
con le amministrazioni o industrie interes-
sate, dall’Unione europea ed altri organismi
internazionali.

2. Agli oneri derivanti dall’attuazione
della presente legge, pari a 500 milioni di
euro per ciascun anno nel triennio 2003-
2005, si provvede per I’anno 2003 mediante
I’utilizzo dell’autorizzazione di spesa nel-
I’ambito dell’unita previsionale di base di
parte corrente «Fondo speciale» dello stato
di previsione del Ministero dell’economia e
delle finanze per 1’anno 2003, allo scopo
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parzialmente utilizzando 1’accantonamento
relativo al Ministero della salute.

3. I Ministro dell’economia e delle fi-
nanze ¢ autorizzato ad apportare, con propri
decreti, le necessarie variazioni di bilancio,
al fine di destinare una quota del Fondo sa-
nitario nazionale alle attivita di ricerca,
cura e salvaguardia della vita, della dignita
e dei diritti delle persone affette da malattie
rare.



