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Malattie rare e SARS-CoV-2

Le malattie rare sono numerose (I'Organizzazione della Sanita stima che siano circa 7-8.000) e molto
eterogenee, colpiscono futte le eta (molte si manifestano sin dalla nascita), possono essere multisistemiche
e manifestarsi con gradi variabili di complessita e gravita clinica, comportando spesso esiti invalidanti e
ingravescenti. Nell'80% circa sono di origine genetica, il restante 20% riconosce basi multifattoriali (1, 2).

Al concetto di rarita sono connesse notevoli difficoltd diagnostiche (3), complessita dell'approccio
assistenziale e cronicita (4). Anche se non tutte le malattie rare presentano una maggiore probabilita di
andare verso un decorso clinico piu grave rispetto al resto della popolazione, certamente essere portatori
di una malattia rara, soprattutto se multisistemica, si traduce in una maggiore fragilita della persona
ammalata e nella necessita di un approccio assistenziale interdisciplinare ed integrato.

Inoltre, esistono alcune patologie che di per sé comportano una maggiore fragilita dell’'organismo, queste
sono ad esempio i deficit immunitari, le sindromi congenite complesse, le patologie polmonari croniche, le
cardiopatie congenite e le patologie metaboliche ereditarie a rischio di scompenso acuto. Pertanto, in
generale, molti pazienti con malattie rare necessitano di assistenza continua, dalle terapie farmacologiche
ai trattamenti riabilitativi, ai dispositivi medici, spesso salvavita.

Negli ultimi anni, molte iniziative sono state intraprese a livello nazionale, europeo ed internazionale per
far fronte ai numerosi problemi connessi alle patologie rare (5). Nel nostro Paese sin dal 2001, con il Decreto
ministeriale 279/2001, ¢ stata istituita la Rete nazionale delle malattie rare, incluso il Registro nazionale
all'lstituto Superiore di Sanita (ISS), e conseguentemente sono state organizzate, mediante atti formali
regionali le reti (e i registri) regionali e/o interregionali con i centri di expertise per la diagnosi e cura delle
malattie rare (6). Parallelamente un grande contributo & stato apportato dalle numerose Associazioni dei
Pazienti ed in particolare da UNIAMO Federazione ltaliana Malattie Rare Onlus (7). A livello europeo, nel
marzo 2017 sono state attivate 24 Reti di riferimento europeo (ERN) (https://ec.europa.eu/health/ern_it) che
coinvolgono prestatori di assistenza sanitaria in tutta Europa. Il loro compito & favorire la discussione e lo
scambio di buone pratiche sulle condizioni e malattie rare o complesse che richiedono cure altamente
specializzate e conoscenze e risorse concentrate; un contributo fondamentale alle attivita delle ERN &
fornito dalla partecipazione delle Associazioni dei pazienti, denominati ePAG Representatives. Questa rete
di organizzazioni ha necessariamente dovuto confrontarsi con le nuove, inaspettate e numerose richieste
originatesi dalla emergenza pandemica. Infatti, lo sviluppo della pandemia ha sollevato una serie di problemi
per le persone con malattia rara e le loro famiglie, che vanno dalla difficolta alla continuita assistenziale, alla
possibile interazione tra infezione da COVID-19 e le manifestazioni cliniche di singole malattie rare.

Per i motivi sopra descritti, le persone con malattia rara rappresentano una fascia di popolazione
particolarmente fragile; vanno, quindi, monitorate, tutelate e sostenute con maggiore attenzione nel corso
della pandemia da SARS-CoV-2.


https://ec.europa.eu/health/ern_it

Idea progettuale e obiettivi dell’indagine

Fin dall'inizio della pandemia SARS-CoV-2, il Telefono Verde Malattie Rare (TVMR) dell'lSS e il Servizio
di Ascolto, Informazione e Orientamento (SAIO) gestito da UNIAMO Federazione ltaliana Malattie Rare
Onlus, hanno ricevuto molte richieste specifiche sul’'emergenza in corso da parte di persone con malattie
rare o loro caregiver.

Pochi giorni dopo l'inizio del lockdown, proprio sulla base delle richieste ricevute, il Centro Nazionale
Malattie Rare (CNMR) e UNIAMO Federazione ltaliana Malattie Rare Onlus, con la collaborazione
dell'Ufficio Stampa dell’'ISS e il supporto del Portale istituzionale tematico Malattie Rare del Ministero della
Salute (www.malattierare.gov.it), hanno preparato un’indagine conoscitiva per effettuare la raccolta dei
bisogni delle persone con patologie rare e dei loro caregiver, con lo scopo di evidenziare le necessita piu
cogenti, dimostrando vicinanza e supporto ed una rinnovata collaborazione fra istituzioni e associazioni per
un fine di bene comune.

Il questionario, sottoposto preventivamente al vaglio del Responsabile della Protezione dei Dati dell'ISS,
e stato pubblicato il 23 marzo 2020 sul sito tematico del Ministero della Salute (www.malattierare.gov.it),
dellISS (https://www.iss.it/comunicati-stampa, CS N.24/2020) e di UNIAMO Federazione Italiana Malattie
Rare Onlus (www.uniamo.org); € stato inoltre comunicato attraverso il TVMR, e l'informazione é stata diffusa
anche mediante i social media quali Facebook, Linkedin, Twitter e Instagram. Poiché la modalita di
diffusione € avvenuta esclusivamente online su canali telematici, hanno risposto al questionario solo le
persone che avevano accesso a Internet.

Va tenuto in considerazione che questa modalita di raccolta dei dati ha costituito un bias da selezione,
che deve essere considerato per una corretta interpretazione dei dati di seguito riportati.


http://www.malattierare.gov.it/
https://www.iss.it/comunicati-stampa
http://www.uniamo.org/

Risultati dell’indagine

Il questionario ha preso in considerazione i diversi aspetti delle necessita assistenziali legate sia alla
malattia rara che alla situazione contingente della pandemia da SARS-CoV-2. Le domande hanno spaziato
dai bisogni del momento alle difficolta maggiori, quali ad esempio la consegna di farmaci a domicilio (sia
ordinari che ospedalieri) e i trasporti da e per 'ospedale. Altri quesiti vertevano su eventuali cambiamenti di
vita dovuti al lockdown, specialmente riguardo alla sospensione di terapie e trattamenti in seguito alle misure
adottate per prevenire eventuali contagi. Inoltre, sono state raccolte informazioni relative al luogo di
residenza, alla situazione lavorativa e alla presenza o meno di una Associazione di riferimento.

Infine, & stata indagata la conoscenza dei numeri telefonici (Verdi o ordinari) messi a disposizione dalla
Rete delle malattie rare, quali il TVMR dell'lSS, le linee telefoniche dedicate nelle Regioni, le linee dedicate
delle Associazioni dei pazienti e il numero verde SAIO, gestito dalla UNIAMO Federazione Italiana Malattie
Rare Onlus.

Numerosita e distribuzione regionale del campione

Nelle due settimane in cui la survey é stata aperta, dal 23 marzo al 5 aprile 2020, sono stati raccolti 1174
questionari. Nel dettaglio, il 79% dei questionari (922) & stato raccolto nei primi tre giorni dal lancio, e gia
dopo sei giorni i questionari compilati erano 1048, pari all'89%.

In valore assoluto, nella distribuzione regionale la quantita delle risposte date & stata molto diversa
(Figura 1), ma rapportando il numero di risposte per le persone residenti (fonte ISTAT 2018) la distribuzione
per le cinque macro aree (Nord-Est, Nord-Ovest, Centro, Sud e Isole) € risultata omogenea (p=0,1636, test
chi quadrato).
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Figura 1. Distribuzione del numero dei questionari compilati per singola Regione



Situazione lavorativa dei rispondenti

I 27% delle persone che hanno compilato il questionario online (n. 1174) nelle due settimane di
riferimento era in smart-working (20% come lavoratore dipendente e 7% come lavoratore autonomo), il 12%
continuava a recarsi al lavoro, il 12% era in ferie 0 permesso retribuito, mentre il 4% in permesso non
retribuito. Solo il 7% ha dichiarato di avere un certificato di esonero lavorativo per patologia.

Le altre categorie segnalate sono: disoccupati (11%), inoccupati o casalinghe (11%), inoccupati o
studenti (5%), pensionati (6%), in cassa integrazione o con contratto di solidarieta (4%) o in licenziamento
concordato (meno dell'1%).

Canali informativi utilizzati

Oltre la meta dei rispondenti (57%, n. 675) usa pit di un canale informativo. In testa alle fonti informative
consultate c'é il sito del Ministero della Salute, nella sezione speciale dedicata al SARS-CoV-2, con 868
preferenze, seguito dai social (n. 583) fra cui Telegram che raccoglie quotidianamente i bollettini del
Ministero della Salute (www.salute.gov.it). In merito alle altre fonti, sono state indicate nell'ordine il portale
del Ministero della Salute dedicato alle malattie rare www.malattierare.gov.it (n. 395), il sito dell’lstituto
Superiore di Sanita (n. 305), le pagine di UNIAMO Federazione ltaliana Malattie Rare Onlus (n. 125). Solo
45 persone hanno dichiarato di far riferimento anche ai siti delle Associazioni di patologia, 29 a Tv e
telegiornali, 12 ai siti regionali e 7 al sito della Protezione Civile. Altro tipo di canali d'informazione raccolgono
circa 50 preferenze.

Da questi dati emerge che la maggior parte delle persone che hanno risposto al questionario si
informano su fonti ufficiali. Il numero dei cittadini che consulta il portale tematico sulle malattie rare del
Ministero della Salute (n. 395) evidenzia grande attenzione e interesse per questo nuovo strumento
istituzionale, nonostante il breve periodo intercorso fra il lancio del portale (20 febbraio 2020) e la raccolta
dei dati attraverso il questionario.

Patologie riportate

I1'95% delle persone che ha compilato il questionario ha dichiarato la propria patologia rara. Di questi,
I'85% (n. 953) & rappresentato da persone con una singola patologia, il 14% (n. 156) ha riferito di avere due
0 piu patologie, mentre meno dell'1% ha indicato una patologia rara senza diagnosi. Nel complesso sono
state segnalate 321 diverse patologie singole. Le piu frequenti (Figura 2) sono il lichen scleroatrofico (n. 39),
la sindrome di Arnold Chiari (n. 25), la talassemia (n. 24), il deficit di glucosio-6-fosfato deidrogenasi (G6PD)
- favismo (n. 23), la sclerosi sistemica progressiva (n. 22), la miastenia gravis (n. 21), la sindrome di Ehlers
Danlos (n. 19), la sindrome di Behget (n. 17), la sindrome di Williams (n. 17), limmunodeficienza primitiva
comune variabile (n. 16) e la sclerosi tuberosa (n. 16).

La maggior frequenza di risposte che si riferiscono a specifiche patologie potrebbe collegarsi ad una
aumentata percezione del rischio di possibili effetti collaterali in seguito a infezione da SARS-CoV-2. Ad
esempio, I'enzimopenia G6PD (favismo), condizione endemica nel nostro Paese, € sensibile ad alcuni fattori
ad azione ossidativa sui globuli rossi che possono scatenare crisi emolitiche. Fra questi agenti vi erano nel
periodo in cui & stato somministrato il questionario farmaci quali la clorochina e lidrossiclorochina,
autorizzati dal’Agenzia Italiana del Farmaco (AIFA) e utilizzati nei pazienti per fronteggiare la pandemia da
SARS-CoV-2 (8).


http://www.malattierare.gov.it/

Inoltre, molte patologie autoimmunitarie 0 neuromuscolari possono essere trattate con cortisone o
immunosoppressori che determinano un rischio aumentato, sia per quanto riguarda la morbilita che la
mortalita, in caso di infezione da virus respiratori (9).
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Figura 2. Patologie segnalate con maggiore frequenza

Assistenza sanitaria

Delle 983 persone (84% dei rispondenti) che hanno risposto alla domanda sull’assistenza sanitaria, 515
(52%) hanno dichiarato di aver rinunciato a terapie ospedaliere per non essere esposti al contagio. Tra
questi 282 (55%) hanno rinunciato perché consigliati dal medico del centro di expertise, dal medico di
medicina generale o dal pediatra di libera scelta, mentre 229 (44%) persone hanno deciso autonomamente
di sospendere le terapie ospedaliere. Solo I'1% (4 persone) non ne ha specificato la ragione.

La rinuncia alle terapie é da correlare alla percezione della “scarsa” sicurezza nel recarsi in ospedale al
momento della rilevazione, dovuta in parte al fatto che nel primo periodo della pandemia da SARS-CoV-2
vi era difficolta a reperire dispositivi di protezione individuale, ed in parte alla repentina trasformazione di
alcuni centri di expertise per le malattie rare in ospedali COVID, con la conseguente necessita di trasferire
o interrompere molte delle attivita di routine.

I 46% (541 su 1174) dei rispondenti ha riscontrato problemi nella continuita assistenziale o terapeutica
legati al fatto che anche le strutture ambulatoriali erano state chiuse per Decreto governativo, continuando
a operare solo per interventi salvavita e urgenti. Le persone che afferivano a tali strutture sanitarie si sono
pertanto trovate improvvisamente senza un punto di riferimento. Il dettaglio dei problemi riscontrati &
riportato nella Figura 3, dove si rileva che le difficolta piu sentite sono state quelle relative alla sospensione
di terapie (sanitarie e riabilitative) e alla mancanza di assistenza, descritta in varie forme (non sufficiente o
discontinua, psicologica, nessuna assistenza, controlli sospesi). Questo ha determinato in alcuni casi un
peggioramento dei sintomi, un grande senso di abbandono e uno stato permanente di ansia.
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Figura 3. Principali problemi riscontrati in seguito al lockdown

I152% (n. 607) dei rispondenti dichiara che nella propria zona é attiva la consegna di farmaci a domicilio,
il 34% (n. 396) non ne € a conoscenza e solo il 15% (n. 171) afferma che questo servizio non & disponibile.
Questo dato € rassicurante, specie in considerazione del periodo della rilevazione e del fatto che si potrebbe
supporre che il terzo dei rispondenti che non ne era a conoscenza, non avesse bisogno di questo servizio.
Pertanto, focalizzando I'attenzione su chi ha avuto necessita della consegna di farmaci a domicilio (n. 778),
emerge che circa un quinto dei malati rari non ha avuto possibilita di accedere a tale servizio. Nei giorni
immediatamente successivi al lockdown, vale a dire i primi di marzo, sono stati messi a disposizione diversi
numeri telefonici verdi fra cui quelli di Federfarma (800 189 521) e della Croce Rossa (800 065 510, attivo
h24), a cui hanno fatto seguito altri numeri telefonici promossi e attivati da iniziative comunali e regionali.

Decisamente piu preoccupante la situazione relativa alla consegna di farmaci ospedalieri, per i quali
emerge che solo un quarto (n. 89, 26%) di quelli che ne avrebbero avuto bisogno (n. 345, 29%) ne ha potuto
effettivamente usufruire. 829 persone (71%) fra quelle che hanno partecipato all'indagine, non sapevano
cosa rispondere a tale quesito: cio lascia presumere, pertanto, che non avessero avuto la necessita del
servizio. E possibile che questo dato negativo sia da mettere in relazione con il fatto che la
dematerializzazione delle ricette c.d. “rosse” non sia stata uniformemente attivata sul territorio nazionale.

Relativamente alla possibilita di continuare a recarsi nelle strutture ospedaliere per terapie o controlli, il
59% (n. 692) dei rispondenti non era a conoscenza della presenza nella loro zona di servizi di trasporto in
sicurezza per il tragitto casa-ospedale o viceversa. Cio pud dipendere dal fatto che tali persone erano
autonome negli spostamenti usufruendo di mezzi propri, oppure che non ne hanno avuto necessita nel
periodo preso in esame. Del restante 41% (n. 482), solo 165 persone (34%) hanno affermato che tale
servizio era disponibile, mentre 317 (66%) ne hanno dichiarato l'inesistenza.

In merito alle iniziative regionali sulla sospensione delle terapie riabilitative senza perdita di diritto, solo
271 persone (23%) erano informate su tale tematica, e di queste il 71% (n. 192) ha confermato che la propria
Regione aveva previsto tale diritto. Anche nel caso della proroga dei piani terapeutici, solo il 31% (n. 359)
ne era a conoscenza e di questi I'87% (n. 311) ha risposto che la propria Regione I'aveva attuata.



Necessita, bisogni e difficolta

In merito ai quesiti sulle necessita, i bisogni e le difficolta &€ emerso che circa il 60% delle persone
coinvolte nel questionario ha segnalato di avere piu di un bisogno nel contesto emergenziale.

Nello specifico, 487 (21%) persone hanno riferito la necessita di informazioni mediche sulla propria
patologia (soprattutto in relazione alla eventuale maggiore suscettibilita al virus SARS-CoV-2) e 387 (17%)
avrebbero voluto chiarimenti su permessi e certificati lavorativi; 310 (14%) persone hanno segnalato di non
potersi recare al proprio centro di riferimento o spostarsi in sicurezza per accedere in ospedale o rimanere
a casa per le terapie (n. 209, 9%); altre ancora non riuscivano a reperire i farmaci abituali (n. 113, 5%); 250
(11%) persone avrebbero voluto un supporto psicologico, 177 (8%) un sostegno dal medico curante, altre
poter usufruire della distribuzione dei farmaci in fascia H a domicilio (n. 156, 7%) o accedere a una scorta
adeguata di ausili (n. 103, 5%). Una piccola parte ha segnalato la difficolta legata a un caregiver lontano o
comunque impossibilitato a prestare I'usuale assistenza (n. 69, 3%).

Piu della meta dei rispondenti (n. 717, 53%) ha dichiarato di avere avuto difficolta rilevanti durante il
periodo di somministrazione del questionario. Tra queste, 208 persone (29%) hanno riportato la necessita
di supporto di sollievo, riabilitazione domiciliare (n. 198, 28%), sostegno scolastico (n. 170, 24%),
strumentazioni e connessione a Internet (n. 81, 11%), terapie e supporti a domicilio (n. 39, 5%) e
informazioni (n. 17, 2%). Solo I'1% (n. 4) ha specificato altri bisogni.

Sostegno delle Associazioni e delle helpline

E stato chiesto alle persone se fossero a conoscenza di un’Associazione di riferimento specifica per la
propria patologia. 801 persone (68%) hanno risposto di “si”, 143 (12%) hanno detto di “no” e 230 (20%)
hanno dichiarato di non saperlo.

Poco meno della meta dei rispondenti (n. 595, 47%) ha affermato di non sapere se la propria
Associazione avesse attivato qualche servizio di sostegno in occasione della pandemia da SARS-CoV-2.
Di quelli che hanno riferito I'esistenza di una helpline associativa (n. 559), il 38% (n. 229) aveva servizi
multipli di helpline (supporto psicologico, informazioni sulla patologia, per le cure e diritti esigibili e per la
presa in carico socio-sanitaria), il 32% (n. 194) per la patologia e le possibilita di cura; il 14% (n. 83) per i
diritti esigibili e presa in carico socio-sanitaria, mentre solo il 9% (n. 53) si concentrava sul supporto
psicologico. Una piccola percentuale (n. 41, 3%) ha dichiarato che la propria associazione non ha un servizio
di helpline.

Helpline istituzionali e associative

I 20% degli intervistati ha dichiarato di conoscere e di avere utilizzato i numeri di helpline (TVMR
dell'ISS, SAIO gestito da UNIAMO Federazione Italiana Malattie Rare Onlus, helpline regionali).



Discussione e conclusioni

La pandemia da SARS-CoV-2 ha determinato un significativo impatto sulle condizioni di benessere
psicofisico e relazionale delle persone, associato al drastico e improvviso cambiamento di abitudini dovuto
alle misure di contenimento. Fra le persone con malattie rare e le loro famiglie la pandemia ha dato luogo
ad una emergenza nell’'emergenza, poiché molti malati rari sono stati costretti a rinunciare alle terapie, alle
visite e a sostegni riabilitativi, scolastici e sociali.

| risultati emersi dall'indagine sono importanti come primo quadro nazionale sui bisogni e le necessita
piu cogenti delle persone con malattia rara nel pieno della pandemia da SARS-CoV-2. | principali problemi
riscontrati sono riassunti in Figura 3.

Per quanto riguarda 'assistenza sanitaria, oltre il 50% delle persone ha rinunciato a terapie ospedaliere
a causa della percezione di aumentato rischio di contagio. Tale percezione di scarsa sicurezza alla base
della rinuncia alle terapie era dovuta a fattori quali la difficolta di reperire dispositivi di protezione individuale
e alla trasformazione della maggior parte delle strutture sanitarie in Ospedali COVID.

Un aspetto grave ¢ stata la difficolta ad usufruire della consegna a domicilio di farmaci ospedalieri da
parte dei pazienti che ne avrebbero avuto necessita.

Un altro aspetto da rimarcare & stata la scarsa informazione in merito ad aspetti quali le iniziative
regionali sulla sospensione delle terapie riabilitative senza perdita di diritto, la proroga dei piani terapeutici,
nonché — sebbene in percentuali minori — anche informazioni mediche sulla propria patologia in relazione
alla eventuale maggiore suscettibilita al virus SARS-CoV-2, e sui permessi e certificati lavorativi. Presi
complessivamente, questi dati mostrano un’insufficiente circolazione delle informazioni fra i cittadini su
tematiche di grande importanza sanitaria. Ad esempio, a seguito della nota AIFA (Nota dell'11 marzo 2020),
le Regioni (Tabella 1) hanno prorogato i piani terapeutici, sebbene non tutte con la stessa tempistica: tuttavia
questa informazione non ha evidentemente raggiunto tutti i cittadini interessati.

Problemi attinenti al sostegno socio-sanitario hanno interessato frazioni importanti delle risposte
(dell'ordine del 10-30%): necessita di supporto di sollievo, riabilitazione domiciliare, sostegno scolastico,
strumentazioni e connessione a Internet. Altri bisogni emersi in percentualitrail 5 e il 10% erano ad esempio
la necessita di un supporto psicologico, 0 un maggiore sostegno da parte del medico curante; queste
risposte, ancorché minoritarie, non vanno trascurate, perché sono indicatori di una reale difficolta.

| risultati dell'indagine hanno fatto emergere anche la complessita dei bisogni: il 60% delle persone ha
segnalato di avere piu di un bisogno nel contesto emergenziale.

L'indagine & stata uno stimolo forte e tempestivo per una serie di iniziative di informazione e formazione
da parte dell'lSS in collaborazione con UNIAMO Federazione ltaliana Malattie Rare Onlus: webinar
settimanali su specifiche malattie rare ed iniziative regionali, rivolti sia a professionisti della salute sia ad
associazioni dei pazienti e cittadini; incontri tecnico-scientifici virtuali con operatori sanitari, societa
scientifiche, associazioni dei pazienti e istituzioni per condividere conoscenze, esperienze e buone pratiche;
elaborazione di Rapporti ISS COVID-19 su specifiche patologie (8, 10, 11) e sui servizi assistenziali di
telemedicina (12). Si & inoltra rafforzata la sinergia fra il TVMR dell'lSS e il servizio SAIO gestito da UNIAMO
Federazione Italiana Malattie Rare Onlus.

Nei giorni successivi alla somministrazione del Questionario, anche i Sistemi Sanitari Regionali si sono
impegnati in iniziative a vari livelli (Tabella 1). Infatti, le Regioni hanno dato I'avvio a una serie di iniziative a
supporto dei malati rari, quali ad esempio la proroga delle scadenze dei piani terapeutici e dei codici di
esenzioni.



Tabella 1. Delibere Regionali per la proroga dei piani terapeutici

Regione Data approvazione proroga Numero disposizione
Abruzzo 09/03/2020 ORDINANZAN. 3

Basilicata 12/03/2020 DEL. GR 44193/13A2
Calabria 10/03/2020 NOTA 2020.105266

Calabria 10/03/2020 DEL. GR 105266

Campania 09/03/2020 NOTA 2020.0150487

Emilia Romagna 10/03/2020 NOTA PG 2020-0210449
Friuli Venezia Giulia 13/03/2020 NOTA 7201

Lazio 11/03/2020 NOTA 2020.0218184

Liguria 13/03/2020 DEL. ALISA N. 90 13/03/2020
Lombardia 09/03/2020 NOTA G1.2020.0010870
Marche 09/03/2020 NOTA ARS

Piemonte 13/03/2020 DEL GR 13-1125

Puglia 28/03/2020 NOTA A005

Sardegna 11/03/2020 DEL GR 11/16

Sicilia 11/03/2020 NOTA 14198

Toscana 10/03/2020 AOOGRT/PD PROT. 0100144
Trentino Alto Adige 25/03/2020 comunicato stampa regionale
Umbria 16/03/2020 comunicazione aziendale
Valle d’Aosta 13/03/2020 comunicato stampa regionale

Al livello governativo, il Decreto “Cura Italia” (DL n. 18 del 17 marzo 2020) ha introdotto alcune misure
a tutela dei cittadini piu fragili, soprattutto per quel che riguarda I'ambito lavorativo.

Le iniziative del Ministero della Salute sono state numerose e comprendono, tra l'altro, il Numero di
pubblica utilita 1500, i Numeri verdi regionali per emergenza COVID-19 e il Decreto “COVID-19:
Raccomandazioni per la gestione dei pazienti immunodepressi residenti nel nostro Paese in corso di
emergenza da COVID-19". Queste e altre informazioni sono disponibili sul portale del Ministero
(http:/lwww.salute.gov.it/portale/nuovocoronavirus/archivioNormativaNuovoCoronavirus.jsp)

Inoltre, molte informazioni e aggiornamenti sui servizi per malattie rare sono disponibili sul portale
tematico istituzionale del Ministero della Salute www.malattierare.gov.it

Anche T'AIFA ha attivato diverse iniziative, quali ad esempio le “Misure transitorie relative alla proroga
dei piani terapeutici AIFA in tema di contenimento e gestione dell'emergenza epidemiologica da COVID-19"
e le “Raccomandazioni a carattere eccezionale per la somministrazione domiciliare dei farmaci per terapia
enzimatica sostitutiva — ERT” sono consultabili sul sito https://www.aifa.gov.it .

Pertanto, varie difficolta emerse dalle risposte al questionario sono state affrontate, con tutta probabilita,
a livello nazionale e regionale prima del completamento dall’analisi dei risultati.

In conclusione, i risultati del questionario spronano tutti gli attori coinvolti a tenere alta I'attenzione su
questa fascia di popolazione anche nelle fasi successive della pandemia SARS-CoV-2, mantenendo e
rafforzando le sinergie create per la ricerca di soluzioni attraverso percorsi collaborativi.


https://www.asdaa.it/it/news.asp?aktuelles_action=4&aktuelles_article_id=636983
http://www.uslumbria2.it/notizie/gestione-emergenza-covid-19-disposizioni-dellazienda-usl-umbria-2-e-informative-allutenza
http://www.ausl.vda.it/notizie.asp?id=778&l=1&n=1155
http://www.gazzettaufficiale.it/eli/id/2020/03/17/20G00034/sg
http://www.salute.gov.it/portale/nuovocoronavirus/dettaglioContenutiNuovoCoronavirus.jsp?lingua=italiano&id=5342&area=nuovoCoronavirus&menu=vuoto
http://www.salute.gov.it/portale/nuovocoronavirus/dettaglioContenutiNuovoCoronavirus.jsp?lingua=italiano&id=5342&area=nuovoCoronavirus&menu=vuoto
http://www.salute.gov.it/portale/nuovocoronavirus/dettaglioContenutiNuovoCoronavirus.jsp?lingua=italiano&id=5364&area=nuovoCoronavirus&menu=vuoto
http://www.trovanorme.salute.gov.it/norme/renderNormsanPdf?anno=2020&codLeg=73753&parte=1%2520&serie=null
http://www.trovanorme.salute.gov.it/norme/renderNormsanPdf?anno=2020&codLeg=73753&parte=1%2520&serie=null
http://www.trovanorme.salute.gov.it/norme/renderNormsanPdf?anno=2020&codLeg=73753&parte=1%2520&serie=null
http://www.salute.gov.it/portale/nuovocoronavirus/archivioNormativaNuovoCoronavirus.jsp
http://www.malattierare.gov.it/
https://www.aifa.gov.it/-/misure-transitorie-relative-alla-proroga-dei-piani-terapeutici-aifa-in-tema-di-contenimento-e-gestione-dell-emergenza-epidemiologica-da-covid-19
https://www.aifa.gov.it/-/misure-transitorie-relative-alla-proroga-dei-piani-terapeutici-aifa-in-tema-di-contenimento-e-gestione-dell-emergenza-epidemiologica-da-covid-19
https://www.aifa.gov.it/
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Appendice

RISORSE INFORMATIVE SULLE MALATTIE RARE

dell’lstituto Superiore di Sanita, del Ministero della Salute
e di UNIAMO Federazione Italiana Malattie Rare Onlus

Istituto Superiore di Sanita

-x‘*“”%" : : . B Allinterno della sua nuova veste, il sito dell'lstituto Superiore
P QLGRS LR RSELTEY G Sanita dedica una specifica area tematica alle malattie rare
& (www.iss.it/malattie-rare), in cui & possibile reperire
informazioni sulla Rete nazionale e il Registro nazionale delle
malattie rare e argomenti quali; progetti europei e nazionali,
test genetici, malattie senza diagnosi, screening neonatali,

associazioni dei pazienti, health humanities.

:

2

%
5

In questo periodo di emergenza sanitaria, il sito del’'ISS comprende un’ampia sezione dedicata al COVID-19, che
include anche pubblicazioni di interesse per la comunita dei malati rari.

Telefono Verde Malattie Rare dell’Istituto Superiore di Sanita

. Il Telefono Verde Malattie Rare (800.89.69.49) & un servizio di
Telefono Verde Malattie Rare counseling telefonico e orientamento dedicato a cittadini con

malattia rara e professionisti. Il servizio & gratuito e attivo dal
4 lunedi al venerdi dalle 9:00 alle 13:00.
] B E E-mail: per i residenti all'estero tvmr@iss.it;

per le persone non udenti tvmrlis@iss.it.
Il TVMR ha profili social su: Facebook, Twitter e Instagram.

Attivo dal lunedi al venerdi 9-13

Portale tematico inter-istituzionale del Ministero della Salute www.malattierare.gov.it

Ministero della Salute - |5titutgsuperim9di53nita I portale tematico istituzionale del Ministero della Salute
www.malattierare.gov.it offre una raccolta dei riferimenti utili ai

malati rari, dai centri di cura ai punti di informazione regionali,

/11-7; m0|0ttier0re.gov.it alle associazioni dei pazienti; fornisce informazioni su

iniziative, eventi e news, nazionali e internazionali, dedicate

{ } /_‘ QEENERETGEE EIEEEETGEE  alle malattie rare. |l portale supporta e integra le attivita del

Telefono Verde Malattie Rare.

UNIAMO Federazione Italiana Malattie Rare Onlus

UNIAMO Federazione Italiana Malattie Rare Onlus conduce
attivita di advocacy per la tutela e promozione dei diritti negli
ambiti di ricerca, bioetica, politiche sanitarie e socio-

U N I AMO assistenziali. Il sito www.uniamo.org fornisce informazioni su
FEDERAZIONE |TALIANA attivitd e iniziative della Federazione, delle associazioni

MALATTIE RARE federate e in generale su quanto & di interesse per la comunita

S dei malati rari.
Rare Diseases Italy
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SAIO - Servizio di Ascolto, Informazione e Orientamento di UNIAMO

sai0)

servizio di ascolto,
informazione e orientamento
per le malattie rare

SAIO - Servizio di Ascolto Informazione e Orientamento per le
malattie rare di UNIAMO, risponde al numero verde gratuito
800 66 2541. Il servizio & nato per ascoltare, informare,
orientare e favorire 'accesso alla rete delle malattie rare.
SAIO, inoltre, offre un percorso di sostegno psicologico
professionale.

SAIO é attivo il lunedi, mercoledi, venerdi dalle ore 10.00-
13.00 e dalle 14:00-17:00 e il martedi, giovedi dalle ore 10:00
alle 13:00.
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