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1a GIORNATA SPEZZINA SULLE
MALATTIE RARE PEDIATRICHE

La Spezia, 17 Novembre 2012
Circolo Ufficiali Marina Militare 
Viale Italia n. 2

Con il patrocinio di:
Federazione Italiana Malattie Rare (FIMR)
Società Italiana di Neonatologia (SIN)
Società Italiana di Pediatria Ospedaliera (SIPO)

Malattie rare in Pediatria:     
sono poi così rare?
Stefano Parmigiani

Direttore S.C. Pediatria e Neonatologia P.O.L.L. 



  



  

RARE RARE 
RARE 

  
 

1

10

100

1000

10000
In

ci
de

nz
a 

su
i r

ic
ov

er
i S

C
 P

ed
 e

 N
eo

n 
P.

O
.L

.L
. 3

25
0

N° 28 = 
8.6 ‰ N

° T
ot

al
e 

na
ti 

ne
lla

 p
ro

vi
nc

ia
 d

i L
a 

Sp
ez

ia
 

75
00 N° 28 = 

3.73 ‰
N° 3,75 
= 0.5 ‰N

° T
ot

al
e 

na
ti 

ne
lla

 p
ro

vi
nc

ia
 d

i L
a 

Sp
ez

ia
 

75
00

Frequenza delle malattie rare ed incidenza sul totale dei ricoveri e sul totale
delle nascite a La Spezia rispetto all’atteso – dic 2007 – nov 2012

Nuove diagnosi malattie rare = N° 28



  

Accesso al PS

• I sintomi che presenta sono legati alla 
malattia rara o indipendenti ?

• I farmaci da somministrare possono 
interferire con la malattia rara?

• Si può risolvere il problema in loco o 
bisogna per forza scomodare il centro per 
quella malattia rara e magari è notte o 
festa per cui non si trova nessuno?



  



  



  

In caso di ricovero a cosa 
dobbiamo essere pronti?

• Squilibrio metabolico
• Gravi acidosi
• Insufficienza respiratoria con difficoltà all’intubazione
• Grave compromissione neurologica
• Uso di farmaci orfani spesso non disponibili in loco
• Gestione tracheostomia, PEG, enterostomia
• Personale educato alla gestione ed all’uso di 

attrezzature di uso non convenzionale
• Stanze di terapia semi-intensiva pediatrica
• Trasporto medicalizzato qualificato
• Conoscenza delle attrezzature date a domicilio (BiPAP, 

IPPV, Pompe infusione enterale, monitor, ecc..)



  

E nonostante tutto ciò abbia un costo 
e richieda un’organizzazione….



  

Si pretende che per tutto ciò



  

Tradizionalmente attraverso lotta all’evasione fiscale e recupero del denaro 
derivante da operazioni illecite, riduzione della spesa della politica ecc…

Meno tradizionalmente rinunciando a qualcosa:

2 miliardi € / anno spesa per i gelati

258 milioni € / anno per acquisto di animali domestici

103 milioni€ / anno per tolettatura animali domestici

362 milioni € / anno per accessori animali domestici

60 miliardi € / anno spesa europea in sigarette

 telefoni cellulari, televisori al plasma, i-pod, giochi elettronici, auto di lusso, ….. 

Ma volendo i soldi si troverebbero



  

Il faro del Tino

Grazie per l’attenzione
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