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Delibera Giunta Regionale n.1267 del 22 luglio 2002

Istituzione e compiti della rete dei Servizi di Genetica Medica

-predisporre un piano organizzativo dell’assistenza
(percorsi diagnostici terapeutici- omogeneita di trattamento
e di costi- spostamento degli specialisti)

-istituire un registro regionale
-dati epidemiologici
-monitoraggio delle patologie e delle complicanze
-qualita della vita e aspetti sociali
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Modello adottato in EmiIia-Romaéﬁ-a: rete
integrata tipo “Hub e Spoke”

Modalita di produzione e distribuzione dell’assistenza secondo
il principio delle
RETI INTEGRATE

che prevede la concentrazione della casistica, o che richiede
piu complessi sistemi produttivi, in un numero limitato di centri
(HUB) che trattino volumi di attivita tali da garantire la miglior

qualita dell’assistenza erogata e il miglior utilizzo delle risorse
disponibili. L’attivita di tali centri e fortemente integrata
attraverso connessioni funzionali con quella dei centri
periferici (SPOKE) che assicurano I'assistenza per la restante
casistica.
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Modello Hub e Spoke : punti di forza

e Pianificazione basata sulle caratteristiche
della popolazione

e Valorizzazione delle risorse esistenti

o Valutazione degli aspetti economici
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DETERMINAZIONE DEL DIRETTORE GENERALE SANITA'
E POLITICHE SOCIALI N. 009758 DEL 16/07/2004

OGGETTO: COSTITUZIONE DEL NUCLEO DI COORDINAMENTO
PER LA RETE REGIONALE DEI SERVIZI DI GENETICA MEDICA
SECONDO LE PREVISIONI DELLA DELIBERA DI GIUNTA
REGIONALE Prot. n. (OSP/04/22171)
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DETERMINAZIONE DEL DIRETTORE GENERALE SANITA'E
POLITICHE SOCIALI N. 009758 DEL 16/07/2004

COMPITI DEL NUCLEO DI COORDINAMENTO:
-UTILIZZARE IN MANIERA COORDINATA LE RISORSE
CON RIDUZIONE DEI COSTI GESTIONALI EVITANDO
DUPLICAZIONI
-OTTIMIZZARE L’UTILIZZAZIONE DELLE RISORSE
-DEFINIRE PROTOCOLLI TECNICI
-PROGETTAZIONE DI UNA RETE INFORMATICA CON LA
COSTITUZIONE DI REGISTRI UNICI SU BASE REGIONALE
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ATTI¥ITA PATOLOGIE DIAGNOSTICATE

Il sito Web

Far dare una rizposta
adeguata al bisagna
assistenziale delle persone e
delle farmiglie con malattie
genetiche o a rischio di
swiluppare rmalattie genetiche,
il Servizio Sanitario Regionale
dell'Ermilia-Romagna ha
attivato la rete dei Servizi di
Genetica medica, in accordo
con guanto stabilito nel Piano
Sanitario Regionale 1999-2001
e nella Delibera di Giunta del
22/07/02 n*1267 relativa alla
organizzazione delle aree di
attivitd di livello regionale
secondo il madella "Hub &
Spaokea".

La funzione di supporto tecnico
al governo clinico e alle attivita
di programmazione, indirizzo &
contralle della medicina
genetica in ambito regionale &
stata affidata ad un Muclea di
coordinamenta [Det, n®
009758 del 7,9,.2004] guidato
dall'Azienda Ospedaliero-
Univerzsitaria di Ferrara = di cui
fanno parte esperti
dell'ssseszorato Politiche per la
Salute e operatari di diverse
Aziende Sanitarie e
Ospedaliere Regionali,

parole chiave

Il rmodella arganizzative "Hub
e spoke" consta di un insierne
di strutture altarments
specializzate distribuite zu
tutto il territorio regionale, con
funzioni diversificate
nell'armbita del percorza
assistenziale dei pazienti &
delle laro famiglie & di sistermi
strutturati di communicazione e
di integrazione fra i Centri, E'
prevista una gerarchia
funzionale tra i Servizi con
concentrazione delle
prestazioni pid complesse in
uno o pid Servizi di riferimeanto
["Hub"1 2 cui i pazienti o i
carnpioni biolagici da
analizzare sono trasferiti
quanto & superata la soglia di
complessitd prevista nelle
strutture sotto-ardinate
("Spaoke"). Queste ultime, a
lara wolta, svolgonao una
funzione di riferimento, per le
problematiche genetiche =ia
azzistenziali che formative, nel
propric ambito territoriale
rispondendo alle ezigenze
degli utenti, delle altre
dizcipline mediche & degli
erogatori di cure primarie,
Attraverso il collegamento in
rete dei servizi, la Genetica
regionale ha I'obiettive di
garantire tempestivitd nella
presa in carico dei pazienti e
delle laro famiglie,
appropriatezza e qualitd nei
livelli azsiztenziali assicurati,
equitd nelle condizioni di
accesso e di fruizione, rigorosa
zalvaguardia degli aspetti etici
e zociali associati alle
prezstazioni di Genetica Medica.

Questo sito web & stato wvaluto
e ideato dal Mucleo di
Coordinamento della rete di
Genetica medica del Servizio
Sanitarioc Regionale come
punto di incontro tra gli
operatari dei Servizi di
Genetica, | prafessionisti delle
altre discipline sanitarie, i
gestari della sanitd e il
pubblico.

Wengono presentate le
prestazioni di genetica fruibili
attraverso |a rete assistenziale
dadicata dell'Emilia Roemagna.
le tariffe delle prestazioni
concordate tra i professionisti,
le rmadalitd di accesza ai
servizi aggiornate al Novernbre
2005 e una selezione delle
principali disposizioni
normative sull'istituzione = il
funzionarnents dei Servizi
regionali di Genetica medica.
Il zito intende perseguire una
filosofia di crescita =
rnigliorarmento continuo ed ha
I'abisttive di evalversi come un
reale punto di riferimento per
l'infarrnazione medica-
scientifica in genetica medica
fornendo non solo informazioni
sulle singole malattie, ma
anche su come gestirle & zu
corme creare e rantenere al
rmeglio il rapporto con i
professionisti ed i servizi
sanitari dedicati alle condizioni
geneticarmente determinate,

www. geneter.it
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Rete dei servizi

Ferrara

Parma

) Hub
@ Spoke

« [ costituirs

@ Genetica Clinica »

@ Lab. Geneiica Molecolare
@ Genetica Oncologica Clinica
@ Lab. Genetica Oncologica

Piacenza-Parma
@ Laboratorio Citogenetica »

Reggle Emilla
|- Laboratorio Citogenetica

) Genetica Clinica

@ Laboratoro Clhogenetica
@ Genefica Molecolare

@ Genetica Oncologica Clinica
@ Genetica Epidemiologica

Modena

@ Genetica Clinica

@ Laboratorio Citogenetica
@ Lab, Genetica Molecalare
@ Genetica Oncologica Clinica
! Lab, Genetica ﬂnmlngim

P Imola
Flacerza Repgio Emiia . @ Genetica Clinica
altala
Pama @ Laboratorio Citogenetica
Bologna
Madens
» S Forli
L |- Genetica Clinlca Oncologlca
oty POl
Fiimi
Cezena i
Rimini
Bologna
N W Genefica Clinica »
@ Genetica Clinica

@ Laboratorio Chiogenetica

@ Lab. Genetica Molecolare
@ Genetica Oncologica Clinica
! Lab. Genelica l.'.lm:nlngil:l

::: SERVIZIO SANITARIO REGIONALE
1 EMILIA-ROMAGHNA,

Ravenna-Rimini-Cesena-Forli

|. Laboratorio Citogenetica »
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di Genetica Medica

Elenco delle diagnosi di genetica molecolare disponibili nei 4 Hub della Regione con relative schede

descrittive

{La tabella & in ordine alfabetico sul nome delle patalogie)

Sede
labor atorio
Bologna
Balogna

Ferrara

Bologna®errara | RN1300/EM11310

Ferrara
Ferrara
Ferrara
Modens
Modens
Modens

Ferrara

Codice malattia
rara

RMG030
RGC160
RF 030

RCE160
RF G060
RF G060
RCE030
RCE030
RCGO70
RF GOS0

Patologia

Acondroplasia, AD

Agammaglobulinemia, AR

Amictrafia spinale AR

Angelman - Prader-willi sindrome

Cardiopatie conatroncali (CATCHZ2)

Charcot Marie Tooth X-linked

Charcot-Marie-Taoth AD Chr 17

Dizardini del metabolizmo intracelulare del colesteralo: Malattia di MNiemann-Fick tipo C (tipo 1)
Dizardini del metabolizmo intracelulare del colesteralo: Malattia di MNiemann-Fick tipo C tipo 2
Dizardini del metabolizmo intracellulare del calesteralo: Xantomatasi Cerebro-tendines

Dizgtrofia muscolare dei cingoli 24 (LGMMD2A]
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Rete det 'S-E:Pvizi
di Genetica Medica

index = Attivitd > Senetica Clinica

RETE DEI SER¥IZI RIFERIMENTI NORMATI¥I DOCUMENTI  ATTIVITA PATOLOGIE
DIAGHNOSTICATE TARIFFE

*
Farma Ferara

todena .

Bologna

) Hub
@ spoke
+ Da costituirsi

Missione dei servizi di Genetica Clinica

Attivita svolte dai Missione dei servizi di Genetica Clinica

Funzioni dei Servizi clinici di Genetica medica secondo il modello "hub & spoke”

Parma
Bologna
Ferrara

Imaola
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Servizi clinici di Ferrara e Imola 2000-2004
Prestazioni di consulenza genetica suddivise
per tipo

Anno 2000 2001 2002 2003 2004 Totale %
sul totale

Prenatale 1130 1273 1274 1293 1230 6200 70
Posthatale 478 536 543 583 530 2670 30
Totale 1608 1809 1817 1876 1760 8870 100



Fig. 1: Prestazioni prenatali di consulenza genetica nei
Ferrara e Imola (2000-2004)
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Fig. 2: Prestazioni di consulenza genetica postnatale
nei Servizi clinici di Ferrara e Imola (2000-2004)
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Consulenze afferenti alla Genetica Medica di Ferrara
2000-2004

Totale consulenze 7.127
Totale casi malattie rare 2.207 31%
A rischio 801
Portatori 599
Sani 419
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Percorsi diagnostici terapeutici

Percorsi diagnostici integrati :

- per promuovere attraverso linee guida comportamenti
uniformi, appropriati e coerenti ai principi normativi.

- per rispondere alle domande dei pazienti con soluzione ai
problemi e non per competenze settoriali (farsi carico)
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Qualita in Genetica
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Elenco prodotti

» \isita specialistica genetica
» Consulenza collegata al test genetico

» Consulenza genetica complessa




Prodottl

Gestione Gestione
documentazione registri genetici

Gestione/partecipazione
ai team
multidiscisplinari e

B ai network di patologia

banche dati

RN

Utenti

e
—~

loro
Prestazioni' consulenziali famiglie

N

Prestazioni diagnostiche e assistenziali

Monitoraggio, misurazione e analisi dei processi

e ——————————————
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Consulenza collegata al test
genetico

Ricevimento,
valutazione,
pianificazione
delle richieste

Accoglienza
dell’Utente
Esecuzione
della
consulenza

Stesura referto
(relazione)
e consegna




http://www.unife.it/imer/
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Registro IMER EH R L
indagine sulle malformazioni congenite in Emilia-Romagna I

IMER: HOME PAGE

Benvenuti b
nel sito IMER

Eurocat
orpnanet

Notizi E :

appuntarnenti & cormunicati

@Q& /g Regione Emilia Romagna



Condizioni ad alto rischio riproduttivo

Dati IMER 1978-2002: prevalenza x 10.000

Condizione Codice
rara
Acondroplasia RNGO50
Osteogenesi imperfetta RNGO60
DiGeorge /VCFS RCG160
Adrenogenitale RCG020
Nanismo tanatoforo RNGO60
Cornelia de Lange RNI410

Prevalenza Prevalenza

IMER

0,64
0,42
0,40
0,29
0,25
0,18

EUROCAT
0,44

0,21
0,12

I~ Bezione Emilia Romagna



Priorita per il futuro

* Formazione e informazione (migliorare |l
rapporto con le altre discipline con |
pazienti e con il pubblico)

 Sviluppo di una rete di flussi informativi e
creazione di un sistema condiviso di
diffusione delle informazioni



Conclusioni

» La Regione Emilia Romagna ha costruito
una rete di competenze strettamente
collegate in grado di rispondere in maniera
coordinata interventi sanitari valutandone
le ricadute sul piano assistenziale,
organizzativo, economico e nei rapporti
con l'utenza



